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Dôležité pojmy

oDNA

oBázy: A,C,T,G

oMutácia-zmena



Copy

Number

Variations

oŠtrukturálny variant

oDuplikácie, Delécie

oPozitívne

oNegatívne –
Rázštepy, srdcové 
problémy, duševné 
vady



NIPT

o Non invasive
prenatal testing

o Vyšetrenie plodu z 
krvi matky

o Bezpečné

oMin 5% DNA 
dieťaťa

o Fetálne, 
maternálne CNV



Získavanie DNA 
sekvencie

oČítania 
(Reads)
oPokrytie 

(Coverage)



Deep sequencing vs Low sequencing
V našej práci pracujeme s pokrytímenej ako 0.5x



Ciele
✓ Porovnať nástroje na detekciu CNV
✓ Charakterizovať jednotlivé nástroje

✓ Navrhnúť predikčný model na detekciu



Predikcia CNV
oBinning
• Rozdelenie na rovnaké segment - biny

• Veľkosť 20 000 báz

oNormalizácia
• ’Urovnanie’’ signálu

oSegmentácia
• CNV regióny



Porovnanie
oNástroje: CNVcaller, CNVkit, iCopyDAV, WisecondorX

oTrénovanie (okrem iCopyDAV) – 134 vzoriek

o60 CNV (19 umelých)

oFaktory: fetálna frakcia, veľkosť CNV

oZložitosť použitia nástroja

oDokumentácia



Porovnávanie -
software

o Snakemake
• Python

prostredie

• Spúšťanie na 
viacerých
vzorkách



Porovanie – umelé vzorky
R. count



Porovnanie

1. CNV-caller

2. WisecondorX

3. CNVkit

4. iCopyDAV



Porovnanie
CNV-CALLER WISECONDORX

Os X - Fetálna frakcia
Os Y – Veľkosť CNV v Mb (Megabázach) 



Predikčný model

Obmedziť detekciu

o Menej false
positives

o Menej odhalených 
CNV

o Zlepšenie pri 
hlbšom výskume



Problémy
oPochopenie dokumentácie, postupov, manuálov

oServer

oPorovnanie - zdĺhavé

oNástroje – niekoľko neúspešných



Dosiahli sme...
oPorovnanie efektivity

oPraktické využitie

oUmelé aj reálne vzorky

oŠtatistiky pre umelé, reálne

oNávrh predikčného modelu



Ďakujem za pozornosť



Otazky
•Ukážte príklad technicky náročnejšej časti vašej práce, s 
akými problémami ste sa stretli a ako ste ich riešili.
oInštalovanie potrebných SW, výber vhodných nástrojov, spúšťanie 

nástrojov, server

•V popise algoritmu Circular binary segmentation uvádzate, 
že ide o rekurzívny algoritmus. Ako a na čo sa v ňom používa
rekurzia


