Bioinformatika

Bioinformatika je interdisciplindrni obor, ktery vyviji a pouziva nastroje, které usnadnuji pochopeni komplexnich
medicinskych dat. Jednd& se o pfirodni védu jako kazdd jinda, akorat je v porovnani s napriklad botanikou velice
mlada. Jelikoz bioinformatika v posledni dobé rapidné nabyvé na vyznamu, lékarské fakulty (zejména ty lepsi)
vyclenuji na jeji vyuku vétsi ¢asové bloky a samostatné Ustavy.

Bioinformatika se stdva nezbytnou soucasti védecké prace, jelikoz vSechny nové poznatky a data se zacinaji
skladovat a zpfistuprovat digitdlné a pro $irsi vyuZzitelnost a vétsi trvanlivost starsich analogovych materiall se i
ony zacinaji prevadét do digitdIni podoby. Nékteré informace, jako napriklad databdze organickych sloucenin nebo
geneticky kéd navic nabyvaji takovych velikosti, ze jejich skladovani v analogové podobé se stavd nemyslitelnym.
Bioinformatika dale umoznuje lepsi vzdjemné propojeni jednotlivych védnich obor( a usnadniuje spolupraci védc( z
réznych oblasti vyzkumu.

Nejvétsi vyznam dnes bioinformatika nachazi v:

Genetice (nejnovéjsi sekvence lidského genomu ma napfriklad pres 3 miliardy nukleotid®)

Analyze mikroskopickych obrazd (napriklad pfi pocitani bunék urcitého typu v preparatech)

Molekularni biologii (vyznamné napfiklad v proteomice kde se vyuziva k modelaci proteinl a zkoumani jejich
struktury)

Farmacii (predikce funkce a G¢ink{ jednotlivych molekul)

Data

Zakladnim objektem bioinformatiky jsou data.

Data je vyraz pro udaje pouZivané pro popis néjakého jevu nebo viastnosti pozorovaného objektu. -
Wikipedia

Daty mohou byt napriklad obrazky z mikroskopu, chemické vzorce, sekvence nukleotid nebo statistika poctu
pacientd s néjakou nemoci v ¢ase. Bioinformatika se zabyva zpracovavanim téchto dat a jejich prezentaci.

Data maji omezenou presnost - napfiklad rozliseni obrazku nebo perioda zaznamenavani poctu pacientl. Pristroje
generujici data se vSak neustale zlepsuji a dat tak exponencidlné pribyva. V situaci, kdy z jednoho mikroskopu
mdlzeme ziskat kazdy den statisice obrazk{, neni myslitelné, Ze bychom je vyhodnocovali ru¢né. Ru¢ni analyza dat
ma dalsi nevyhodu, a to chyby zplsobené lidskym faktorem.

Dals$im prikladem obrovského objemu dat jsou lidské genomy. Pocet sekvenovanych genomU je kazdy rok vétsi z
dlvodu exponencialniho snizovani ceny sekvenace v pribéhu ¢asu. Nejlepsi sekvenatory vyprodukuji po celém
svété 148 TB dat kazdou hodinu. To je vice, nez data zapsana ve vSech knihach, co kdy lidstvo napsalo,
dohromady.

Pokud méme data uloZena v digitalnim formatu, mdzeme na nich mnohem snaze provadét rizné operace, jako
vyhledavani, odhalovani trend nebo analyza.

Analyza dat

Analyza nasbiranych dat se sklada ze tri kroka:

1. Priprava
2. Vlastni analyza, kterd se sklada z:
= Importu
= QOcisténi
= Pochopeni
= Komunikaci vysledkd
3. Sdileni

Z téchto krok( paradoxné ¢asto zabird nejvice ¢asu priprava. Analyzu ponechavame strojim, a tak tento
automatizovany krok ¢asto probiha velice efektivné i pfi velmi velkych objemech dat.

Strojové uceni

Strojové uceni je proces, kterym ucime stroje zpracovavat nebo analyzovat data takovym zplsobem, ktery
potrebujeme. RozliSujeme nékolik hlavnich typ0, které se hodi pro rlizné Gkony.

1. Bez ucitele (unsupervised)
= Shlukovani (c/ustering) - Agregace dat do skupin podle objevenych podobnosti (napfiklad CD markery
na leukocytech)
= Redukce dimenzionality (dimensionality reduction) - Zobrazeni dat vypovidajicich o mnoha vlastnosti
do mensiho poctu dimenzi (¢asto 2 - 3) nahrazenim plvodnich proménnych mensim mnozstvim novych,
které je kombinuji (napriklad graf zdvislosti poméru SYS a DIA tlaku na pri¢iné smrti a véku doziti)



2. S ucitelem (supervised)
= Regrese (regression) - Ustanoveni modelu z pozorovanych dat a predikce zavislé proménné z nezavislé
podle n&j (napriklad ustanoveni Sance na Umrti na srde¢ni selhani podle koncentrace lipoproteind v krvi)
= Klasifikace (c/assification) - Roztazeni objektd do pouhych nékolika skupin podle mnoha jejich vlastnosti
(napriklad rozhodnuti, zda mé byt prichozi e-mail oznacen jako spam)

VSechny z téchto metod se hodi na vice véci, stejné tak pro provedeni nékterého typu analyzy mizeme vyuzit vice
z téchto metod.

Zpracovani dat

Bioinformatika v sobé& zahrnuje mnoho ostatnich obord, nicméné vzdy zahrnuje biologii a informatiku. Biologie je
zdsadni pro pochopeni toho, jakd data potfebujeme, jak madme interpretovat vysledky a jaké mezi nimi existuji
vztahy (napriklad sekvence DNA a proteinova skladba bunky). Informatika je zase nezbytna pro zobrazeni
sesbiranych biologickych dat v ¢asto obskurnich formatech a k jejich automatizovanému zpracovani a interpretaci.

Podle toho, jak specifické Gkony chceme na svych datech provadét mdzeme vyuzivat ¢tyri rdzné Grovné softwaru.

1. UzZivatelsky privétivé programy a webové aplikace - jsou obvykle graficky prijemné nadesignované a
"blbuvzdorné", nicméné jejich vyvoj je zdlouhavéjsi a existuji tak obvykle pouze pro béznéjsi datové Ukony.

2. Hotové programy vyzadujici ovladani z prikazového radku - jsou k dispozici i pro méné obvyklé Ukony diky
tomu, Ze neni potfeba pfi vyvoji ztracet ¢as s tvorbou Ul a Ize je tak vyrdbét rychleji a ve vétSich mnozstvich
3. Kombinovéani nastrojd do analytického protokolu

4. Vyvoj vlastnich nastrojd - Pokud potrebujeme udélat velice specificky Ukon na nasich datech, mlze se stét,
Zze budeme prvni na svété, kdo jej bude potrebovat a nebudeme mit k dispozici zddné programy. V takové
situaci si musime nastroj pro analyzu vytvofit sami. V okamziku, kdy se staneme touto cestou vyvojari,
mUazeme si prfesné vybrat, jakym stylem budou stroje nase data zpracovavat a jak je budou zobrazovat. Stejné
tak mUzeme vytvorit i grafické rozhrani a umoznit tak pouzivani naseho softwaru SirsSimu okruhu védcd.

Programovani

Program neni nic jiného nez seznam elementarnich Gkond, které ma pocitac provést. Jednotlivé prikazy se mohou
opakovat, provadét se pouze za ndmi definovanych podminek, nebo pred¢asné ukoncit béh programu. V
bioinformatice se v soucasné dobé nejcastéji pouzivaji programovaci jazyky Python a R.

Programy se vyvijeji ve vyvojovych prostiedich (IDE). Jedna se o "vylepsené" textové editory, které nam
usnadnuji psani kédu naseptavanim prikaz a odhalovani syntaktickych chyb. Dalsi nezbytnou soucasti

umozriuje vracet se k predchozim verzim naseho skriptu. Velice ddlezita je i dokumentace, kterd nam zajistuje, ze
se ve vlastnim kédu neztratime a v idedlnim pripadé také to, ze jej po nds pochopi i nékdo jiny a bude jej moci
napriklad rozsifit. Pro spolupraci s ostatnimi programatory/bioinformatiky a sdileni kédu se vyuZzivaji online
repozitare, napriklad GitHub (https://github.com) nebo BitBucket (https://bitbucket.org).

Buzz Words souvisejici s bioinformatikou

= Big data - nejasna definice, pouzivd se obvykle pro velké datasety, pro jejichz ukladani je potreba zvlastni
infrastruktura

= Artificial intelligence (Al) = uméla inteligence - program, ktery je schopen reagovat na Sirokou variaci
uzivatelskych vstupd, napriklad chatboti na bankovnich strdnkdch; mohou byt i velice sloZité a vérné imitovat
mysleni skutec¢ného Clovéka

= Data mining - ziskavani dat skenovanim sociélnich siti, zdznam{ pacient nebo treba historie zpozdéni viakd
a jejich ukladani v konzistentnim formatu

= Machine learning = strojové uceni - proces, kterym ucime pocitace prichazet s resenim nasich problémd
namisto toho, abychom jim ndvod k reSeni poskytli sami

= Cloud computing - presun vypocetni prace z naseho lokdlniho zarizeni na server (do cloudu), ktery obvykle
disponuje vétsi vypocetni silou (napriklad infrastruktura CESNET (https://www.cesnet.cz))

= Virtualizace - vytvoreni testovaciho prostredi imitujiciho samostatny systém uvnitr vykonnéjsiho zarizeni
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