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Ataskaitiniy studijy mety darbo planas

Egzaminai 2022/2023 (Il pusmetis)

Planas Jvykdyta Bakle

Dalyvavimas konferencijose 2022/2023 (Il pusmetis)

Planas

Jvykdyta

Konferencijos tipas

Dalyvavimas mokslinéje vasaros
stovykloje (TU Berlyno Vasaros
Universitetas ar panaSioje) arba
stazuoté uzsienio mokslo ir studijy

institucijoje, 2023 m. rugpjacio mén.

CCAIM Al and Machine Learning
Summer School, organizuota
Cambridge Centre for Al in Medicine,
2023 m. rugséjo 11-15 d.

Mokslin¢ vasaros stovykla

PraneSimas tarptautinéje mokslingje
konferencijoje (ICBBE 2023
Bioinformatikos Inzinerijos

Konferencijoje ar panasioje), 2023 m.

birzelio mén.

Stendinis praneSimas — Ramuné
Vaisnoré, Karolis Sablauskas —
,Optimization of oncohaematological
germline variant calling and
annotation®, Clinical Genomics and
NGS, 2023 m. geguzés 6-12,
Bertinoro, Italija

Tarptautiné moksliné
konferencija

Vilnius
University



Ataskaitiniy studijy mety darbo planas
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Publikacijos 2022/2023 (Il pusmetis)

Kovalova, Audrone Jakaitiene,
Goda Vaitkeviciene, Pediatric
Hematopoietic Stem Cell
Transplantation: Challenges in
Small European Countries,
Transplantation and Cellular
Therapy, 2023, ISSN 2666-6367,
https://doi.org/10.1016/j.jtct.2023.0
1.006

Planas Jvykdyta Buoklé Publikacijos tipas
Jelena Rascon, Ramune Vaisnore, | Publikuota WoS, Impact Factor 5.609 (2021),
Ramune Pasauliene, Zanna 2023-01-12 7.8 CiteScore




Doktoranturos studijy pasiekimai

Dalyvavimas tarptautinése konferencijose

Aprasas

1.

Ramuné Vaisnoré, Audroné Jakaitiené, Violeta Mikstiené, Gabija Mozur, ,Functional pathways analysis for
COVID-19 modeling: exploring Lithuanian data“, 8th Nordic-Baltic Biometrics Virtual Conference, 2021 m.
birzelio 7-10, Helsinkis

2. Ramuné VaisSnoré, Audroné Jakaitiené, Violeta MikStiené, Gabija Mazur — ,Initial analysis of COVID-19
Lithuanian case-control genomic study data“, Tarptautiné Biometrijos Konferencija — IBC2022, 2022 m. liepos
10-15, Ryga

3. Ramuné Vaisnoré, Karolis Sablauskas — ,Optimization of oncohaematological germline variant calling and

annotation®, Clinical Genomics and NGS, 2023 m. geguzés 6-12, Bertinoro, ltalija

Publikacijos (tik su citavimo rodikliu)

Bibliografinis aprasas Buklé

1.

Jelena Rascon, Ramune Vaisnore, Ramune Pasauliene, | Publikuota
Zanna Kovalova, Audrone Jakaitiene, Goda Vaitkeviciene,
Pediatric Hematopoietic Stem Cell Transplantation:
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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Bendryjy gebéjimy ugdymas

« Praktiniai mokymai apie projekty rengimg — 0,25 ECTS (2020-10-16);

. I’YI'IOl%%I;Diq rezultaty publikavimas pagal formalaus vertinimo reikalavimus — 0,1 ECTS (2020-

« Atvirosios prieigos kompetencijy tobulinimas — 0,2 ECTS (2020-11-10);

« Moksliniy tyrimy duomeny valdymo dirbtuvés — 0,25 ECTS (2020-12-03);

« Mokslo komunikacija (angl. science communication) — 0,3 ECTS (2021-06-30);
« Verslumo jrankiy karybinés dirbtuvés — 1 ECTS (2022-05-27 ir 2022-06-03).
 Duomeny vizualizavimas su R - 1,25 ECTS (2023-03-29 — 2023-04-26).

« Viso: 3,35 ECTS.



Moksliniy tyrimy ir disertacijos rengimo etapai .

University
Darbo pavadinimas Atlikimo terminai Pastabos
2 |2.3. Empirinis tyrimas: Pradéta kurti sistema onkohematologinémis
1. Sitilomy algoritmy pritaikymas naujos 2022 m. spalio mén. — 2022 m. ligomis serganciy pacienty genetiniy varianty
kartos sekoskaitos duomenims. gruodzio mén. identifikavimui bei anotavimui.
2. Siilomy algoritmy tobulinimas, 2023 m. sausio mén. — 2023 m. Papildyta literataros analizé apie somatiniy
atsiZvelgiant j gautus rezultatus. geguzés mén. bei germinaciniy varianty identifikavimo ir

anotavimo sistemas, ju palyginima.
2.4. Gauty duomeny analizé. apibendrinimas Pristatytos onkohematologinémis ligomis

4

iSvady parengimas:
serganc€iy pacienty germinaciniy bei

1 Algor}tl.nq tlkSllll.IIO lvertl.nlmas, ) 2023 m. birZelio mén. — 2024 m. somatiniy mutacijy identifikavimo veiksmy
palyginimas su kity autoriy metodais,
atrinktais remiantis iSanalizuota moksline [Sausio men. eigos, jvertintas jy tikslumas naudojant
literatira.

auksinio standarto kontroles
germinaciniams (GIAB, NA12878 méginiai)
ir somatiniams variantams (OncoSpan,

gDNA) bei jautrumo ir F1 jvercius.
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TyrImO Objekta| University
*+ Naujos kartos sekoskaitos genominiai duomenys;

% Svarbiy germinaciniy ir somatiniy genetiniy pokycCiy identifikavimo
sistema, leidzianti prognozuoti/patvirtinti onkohematologines ligas.

Tyrimo tikslas:

» Sukurti onkohematologinémis ligomis serganCiy pacienty somatiniy ir
germinaciniy genetiniy pokycCiy identifikavimui pritaikytas sistemas
panaudojant naujos kartos sekoskaitos duomenis.
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Tyrimo uzdaviniai

> Atlikti panasiy jau egzistuojanciy algoritmy bei sistemy analizg;

> 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 tiksluma naudojant auksinio
standarto megmlus germlnacmems 1r somatinéms mutacu oms;

> Palyginti sukurtos sistemos veikimg su jau egzistuojan¢iomis sistemomis;
> Tobulint1 sukurtg sistemg atsizvelgiant j testavimo rezultatus;

> Validuoti sukurta sistemg su naujais naujos kartos sekoskaitos duomenimis
atlickant klinikine validacijg.
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Per pusmetj gauti moksliniai rezultatai (I)

1. Papildytas disertacijos tikslas bei uzdaviniai ir siekiami rezultatai.

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

3. Papildyta literatliros analizé apie somatiniy ir germinaciniy varianty
identifikavimo ir anotavimo sistemas, jy palyginimg, apie mano pradétus
vykdyti onkohematologinémis ligomis serganciy pacienty somatiniy ir
germinaciniy varianty nustatymo sistemy tyrimus.


http://dx.doi.org/10.1016/j.jtct.2023.01.006
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Atliktas tyrimas — Germinaciniy varianty

identifikavimas

Uzdavinys:

patobulinti onkohematologinémis
ligomis serganciy pacienty
germinaciniy genetiniy mutacijy

identifikavimo ir anotavimo sistema.

FASTQ
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MultiQC
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Y

Varianty anotavimas

EnsembIVEP
vefanno

VEP v107, Refseq

v109, SpliceAl, gnomADg v3.1.2,
LOFTEE, GERP, gnomADe v2.1.1,
CADD, REVEL, dbSNP v156, Clinvar
COSMIC v95, v202201, OMIM,
dbNSFP v4.4a, SIFT lokali aleliy dazniy DB
v5.2.2
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Atliktas tyrimas — Germinaciniy varianty

identifikavimas
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Interpretavimas

Filtravimas
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Rezultatas 1: ‘ FAsTa
Kokybés kontrolé
FastQC - I
parinktas BWA MEM prilygiavimo — ,,..yg.tv.m,s
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v5.2.2
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Prilygiavimo algoritmo tyrimas

Viso nusekvenuoty seky ~143 min

Bowtie2 prilygiavo ~2 min maziau seky
nei kiti du algoritmai
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Atliktas tyrimas — Germinaciniy varianty

identifikavimas

FASTQ
Kokybés kontrolé
FastQC | > i
Prilygiavimas
‘ - BWA-MEM

BAM sukurimas,

rikiavimas = -------------- >

sambamba

BAM

BAM apdorojimas
bammarkduplicates,
QualiMap

VNP ir INDEL
identifikavimas

Rezultatas 2:

DeepVariant v1.5.0

pakeistas VNP ir INDEL *

Vilnius
University

Interpretavimas

Filtravimas

gnomAD, geny panelés,

germinaciniy mutacijy aptikimo VCF
metodas — DeepVariant vietoje
HaplotypeCaller.

Y

pasekme
Kokybés kontrolé | N PR TXT failo sukirimas
MultiQC GEMINI, sqlite, vef2db
VCF
Varianty anotavimas
EnsembIVEP

vefanno
VEP v107, Refseq
v109, SpliceAl, gnomADg v3.1.2,

LOFTEE, GERP, gnomADe v2.1.1,
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COSMIC v95, v202201, OMIM,
dbNSFP v4.4a, SIFT lokali aleliy dazniy DB

v5.2.2
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DeepVariant v1.5.0 vs HaplotypeCaller v4.3.0.0
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Skirtingos DeepVariant versijos
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Atliktas tyrimas — Germinaciniy varianty

identifikavimas

Rezultatas 3:

atnaujinti anotavimo jrankiai bei
mutacijy anotavimo duomeny
bazeés.

Kokybés kontrolé
FastQC

 BAM sukirimas,

rikiavimas
sambamba

QualiMap

| BAM apdorojimas
bammarkduplicates,
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.............. N \ |
Kokybés kontrolé | N PR TXT failo sukirimas
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-

DeepVariant v1.5.0

!
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Y

Varianty anotavimas

~

EnsembIVEP
vefanno
VEP v107, Refseq

v109, SpliceAl, gnomADg v3.1.2,
LOFTEE, GERP, gnomADe v2.1.1,
CADD, REVEL, dbSNP v156, Clinvar
COSMIC va5, v202201, OMIM,
dbNSFP v4.4a, SIFT lokali aleliy dazniy DB
v5.2.2
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Germinaciniy varianty identifikavimo ir
anotavimo sistema patvirtinta klinikine validacija

79 méginiams mutacijy aptikimas ir anotavimas atliktas naujgja sistema, Siuo metu analizuojami

Nauja Bcbio Nauja Bcbio  Nauja Bcbio
sistema sistema sistema
Identifikuota 73 727 68 837 73428 67 971 74486 69 370
varianty
Klinikinis

radinys yra



Tolimesni darbai — Somatiniy mutacijy

IdentlflkaV“ I laS Vezinis méginys ®

[
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klaidingy filtro jvercio keitimas



Tolimesni darbai — Somatiniy mutacijy

identifikavimas

Rezultatas 1:

parinktas sekoskaitos seky prilygiavimo
algoritmas.
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Prilygiavimo algoritmo tyrimas
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Tolimesni darbai — Somatiniy mutacijy

identifikavimas

Rezultatas 2:

varianty identifikavimas vykdomas
Mutect2 pagalba, véliau nustatant
seky orientacijg ir pagal tai pasalinant
artefaktus.

Vézinis méginys
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Tolimesni darbai — Somatiniy mutacijy

identifikavimas

Vykdomas tyrimas

somatiniy varianty atskyrimas nuo
germinaciniy ar sekoskaitos artefakty:
FilterMutectCalls, rankinis filtro

reikSmiy keitimas.

Vézinis méginys

FASTQ
Kokybés kontrolé k
FastaC | )l
Prilygiavimas
_ BWA-MEM
BAM sukurimas,
rikiavimas @ -~-------------- >
sambamba
BAM
BAM apdorojimas
bammarkduplicates, F-------------- >
QualiMap
VNP ir INDEL
identifikavimas
GATK v4.3.0.0 Mutect2,
LearnReadOrientationModel
VCF

Pirminis varianty filtravimas

i |
1

Interpretavimas

Filtravimas

gnomAD, geny panelés,
pasekmé

Kokybés kontrolé =~ N PR TXT failo sukdrimas
MultiQC beftools query, split-vep
VCF
Varianty anotavimas
EnsembIVEP

VEP v107, Refseq
v109, SpliceAl,
LOFTEE, GERP,
CADD, REVEL,
COSMIC v95,
dbNSFP v4.4a, SIFT
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Kito pusmecio darbo planas

Darbo pavadinimas

Atlikimo terminai

Vilnius

2.4. Gautu duomenu analizé,
apibendrinimas, iSvad
parengimas:

1. Algoritmy tikslumo
jvertinimas, palyginimas su
kity autoriy metodais,
atrinktais remiantis
iSanalizuota moksline
literatiira.

3. ISvady parengimas.

2. Gauty rezultaty apibendrinimas.

2023 m. birzelio mén. —

2024 m. sausio meén.

University
Egzaminai Dalyvavimas Publikacijos
konferencijose
Didziyjy duomeny Publikacija
analitika, 7 kreditai indeksuojamame

(2024 m. sausis)

zurnale (Informatica
ar panasiame)

24
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Ar turite klausimy?

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



