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Vyskumné zameranie skupiny

[ Skora detekcia problému ]—>

[ Odpoved na lie¢bu )—V
[ Skora detekcia j—» .

Velké objemy udajov, vysvetlujuca umela inteligencia a extrakcia znalosti

Objavovanie génov in silico, genomické a klinické studie

In silico drug - objavovanie lieCiv a cielenie lieCiv< ( cietenaliecba )

Modelovanie Struktury rakoviny s podporou Al a vytvaranie digitalnych
dvojiciek

Casovanie klt¢ovych udalosti v Zivote nadoru, predklinicka diagnostika 4—[ Stanovenie diagnézy]

Precision medicine: odporucanie najlepsieho klinického postupu liecby
na zadklade Al. Prediktivha medicina






‘Cumulative Number of Human Genomes

Growth of DNA Sequencing

W Recorded growth

B Double every 7 months (Historical growth rate)
@ Double every 12 months (lllumina Estimate)
W Double every 18 months (Moore's Law)
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Worldwide Annual Sequencing Capacity
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PERSPECTIVE
Big Data: Astronomical or Genomical?

Zachary D. Stephens’, Skylar Y. Lee', Faraz Faghri®, Roy H. Campbell®, Chengxiang Zhai®,
Miles J. Efron®, Ravishankar lyer', Michael C. Schatz®*, Saurabh Sinha®*, Gene
E. Robinson®*

Table 1. Four domains of Big Data in 2025. In each of the four ins, the projected annual and ing needs are across the data
lifecycle.
Data Phase Astronomy Twitter YouTube Genomics
Acquisition 25 zetta-bytes/year 0.5-15 billion 500-900 million hours/year 1 zetta-bases/year
tweets/year
: 1-17 PBlyear 2-4(
In situ data reduction Topic and Limited requirements Heterogeneous data and analysis
sen!imem mining
Metadata analysis central

Massive volumes

Allpairs genome alignments, 10,000
trillion GPU hours

doiz10.1371/journal.pbio. 1002195.1001



/meny nadorovej DNA

« Dvaja [udia sa liia priblizne v tisicoch miest DNA pozdiz 3,2Gb
linearnej sekvencie DNA

* Menej ako 1 % z tohto poctu patri zmendam DNA so znamym
ucinkom overenym experimentmi in vitro a eSte menej in vivo

* 99,9 % usilia sa venuje tomu, aby sa zistilo, ktoré zmeny DNA
sposobuju ochorenia.

* Ich poznanie je kl'i¢om k véasnému odhaleniu ochorenia,
prediktivnej analytike a prognostike.
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Vyhladavanie zmien DNA
v ludskom gendme pomocou
umelej inteligencie

* |dentifikacia chybnych variantov DNA s biomedicinskym
prinosom pomocou déveryhodnej umelej inteligencie

* Integracia viacerych vrstiev omickych udajov a obrazovych
udajov

» Testovanie suvislosti medzi chybnymi variantmi a
fenotypom ochorenia

* Navrh testov DNA na identifikaciu rizikovych os6b

e Sentiment” mutacii DNA



RieSenie problému pomocou Al
Patogenita mutacii

* Patogenita mutacii Existuje viac ako 50 modelov: binarne az
patclenné klasifikacie
* Posudenie zmeny stavu: od evolu¢ného zachovania, typu

evolucného vyberu, skladania proteinov, narusenia domén,
transaktivacnych domén, organizacie gendmu vyssieho radu

* Google DeepMind Integracia AlphaFold

* Integracia medzi databazami




Language translation 9|
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Social media Predictive
monitoring s text

Automatic summarization
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Mutacna analyza “sentimentu’

» Aplikacie NLP na dolovanie textu a naslednu klasifikaciu

* ROzne zdroje, v sucasnosti sa zameriavaju na 47Gb ClinVar
databazu

* Pubmed - integracia sentimentu
* ACMGG-klasifikacia, patclenna klasifikacia

» Ako vyuZit textové informacie v databazach na vytvorenie
odporucacieho a hodnotiaceho systému



Vyhladavanie liecby rakoviny
pomocou odtlackov prstov

* Nezameriavame sa na jednotlivé varianty DNA, rieSime
asociacné studie zamerané na mutacny podpis WGS (Whole
genom sequencing — celogendmové data)

 Ciele: choroba, liek, prediktivne/prognostické markery

* Umela inteligencia pouzivana na dekonvoluciu DNA
mutacnych signatur
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Vytvorenie digitalneho
dvojéata tumoru

* Prijat rozmanitost pacientov a ich choréb.
e Jednosmerny tok informacii.

* Umela inteligencia odvodzuje typy rakovinovych
buniek v heterogénnej nddorovej mase, ich slabé
stranky a prevalenciu v populacii.

 |dentifikacia novych terapii a vysledkov terapie
spustenim simulacii na digitdlnom tieni nadoru.




Personalized medicines accounted for just 5% of new molecular entities
approved by the FDA in 2005. In 2018, they accounted for more than 40%

2005

5% of the new molecular
entities approved by FDA
were personalized.

2016

27% of the new molecular
entities approved by FDA
were personalized.

Buducnost v lieCbe rakoviny
predstavuju systémy
odporucani s umelou

2018

42% of the new molecular
entities approved by FDA
were personalized.

inteligenciou

Prechod od deskriptivnych studii k sledovaniu
vyvoja ochorenia v redlnom Zivote

Odporucania pre liecbu onkologickych
pacientov s podporou umelej inteligencie

Viacvrstvova integracia omickych udajov
(+ obrazky = patonomika)

Mikrobiom a omické data

Zameranie na €as ,, do poskytnutia“
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Kam smeruje nasa vyskumna skupina

Nase hlavné ciele:
* Riesenie prehlbujucej sa priepasti medzi pokrokom vedy a aplikaciami a
realnou praxou personalizovanej mediciny.

* Vyutzitie sily umelej inteligencie a viacvrstvovych Udajov na vytvorenie
odporucacieho systému pre doveryhodné klinické rozhodovanie.

* Vyuzitie vyhod na zaklade skutocnosti, Zze podobné systémy vo svete, kde su
genomické udaje beznym tovarom neexistuju.
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Kontaktné udaje

doc. Mgr. Michal Kovac, PhD. MSC.

doc. Mgr. Monika Kovacova, PhD.

Témy:

michal kovaé@stuba.sk miestnost 3.05

monika.kovacova@stuba.sk miestnost 3.04

1) personalizovana onkolégia a predpovedanie terapeutickych cielov in silico pomocou analyzy
velkych dat a umelej inteligencie,

2) Casové a priestorové modelovanie evolucie rakoviny, fylogenetické stromy a pouZzitie XAl (Dirichletove,
Markovove procesy, hierarchické modelovanie, Bayesosovské rozhodovacie techniky, siete a algoritmy),

3) fenomény chromotripsie, chromanasyntéza a chromoplexia ako zasadné abnormality a ich etiolégia
(osteosarkdmy, lynchov syndrém).

4) mutacné signatury a algoritmy na vyhladavanie genémoyv,
5) vizualizacia vysokorozmernych dat a praca s velkymi databazovymi modelmi,
6) vyuZzitie technik Al na detekciu Struktdrnych zmien v nadorovom genome

7) XAl a digitalne dvojca heterénneho tumoru.
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Kontaktné udaje

doc. Mgr. Gabriela Czanner, PhD.

gabriela.czanner@stuba.sk miestnost 3.19

doc. RNDr. Silvester Czanner, PhD.

silvester.czanner@stuba.sk miestnost 3.19

Témy: 1) navrh klinickych Studii a experimentov pre asociacné Studie, ako aj pre vyvoj a testovanie umelej inteligencie,
2) hierarchické Statistické modelovanie pre priestorové a longitudinalne udaje vratane lekarskych snimok,

3) kvantifikacia rizika a neistoty a ich vyuZzitie pri rozhodovani,

4) navrhovanie efektivnych metéd na ucenie sa z multimodalnych datovych tokov, kde informacie prichadzaju
v réznych modalitach, ako su obrazky, text, senzorické udaje atd.;

5) vyvoj metdd efektivne vyuZzivajucich zdroje na znizenie znacnych nakladov na ucenie sa z obrovskych
suborov Udajov a

6) navrhovanie spolahlivych a bezpecnych algoritmov u€enia s prisnymi zarukami pre systémy kritické
z hladiska bezpecnosti.
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Academy collaboration

* University of Edinburgh and University of Oxford (Prof. lan Tomlinson)

* University of Birmingham (Prof. Andrew Beggs)

* Technical University Munich (Prof. Michaela Nathrath, Dr. Maxim Barenboim)
* University of Basel (Prof. Daniel Baumhoer, Prof. Karl Heinimann)

* University of Liverpool (Prof. Stephen Kaye)

* Ulster University (Prof. Colin Willoughby)

* MIT, Harvard Medical School (Prof. Emery Brown)
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