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Molim da se odobri izrada master rada pod naslovom:

,,Implementacija dodatka za softver Annovar za prikaz funkcije i fenotipa gena”

Znaqaj teme i oblasti:
Brzi razvoj tehnologija za sekvenciraǌe genoma doveo je do mogu�nosti da se sekvenciraju genomi
pojedinaqnih organizama. Pored toga, za neke vrste, postoje takozvani referentni genomi koji
predstavǉaju genome nastale kombinovaǌem genoma odre�enog broja uzoraka te vrste. U genima
kod razliqitih jedinki iste vrste, na nivou populacije, mo�e do�i do razlika u nukleotidima
na istim pozicijama. Ove razlike se nazivaju genetske varijacije. Nauqnicima koji se bave
ovom oblax�u od znaqaja su razliqite informacije o genetskim varijacijama kao xto su pozi-
cija na hromozomu na kojoj se nalazi varijacija, kom genu pripada, kakvi su ǌeni predvi�eni
funkcionalni efekti itd. Ove informacije se nalaze rasute po raznim bazama podataka a za
neke od ǌih je potrebno pokrenuti i razliqite alate. Jedan naqin za efikasno dobijaǌe ovih
informacija je upotreba softvera Annovar.
Specifiqni ciǉ rada:
Ciǉ ovog rada je implementacija dodatka za softver Annovar koji bi omogu�io prikaz dodat-
nih informacija koje Annovar ne ukǉuquje, konkretno informacije o funkciji i fenotipu gena.
Ulazni podaci za Annovar su .vcf datoteke u kojima se nalaze informacije o varijacijama gena.
Dodatak kreira dokument koji pregledno prikazuje pojedine informacije iz Annovar-a zajedno sa
informacijama o funkciji i fenotipu gena koje pronalazi iz dve javno dostupne baze podataka
organizovane u obliku ontologija - Gene Ontology (GO) i Human Phenotype Ontology (HPO). Kako se
ove ontologije redovno a�uriraju, bi�e omogu�eno automatsko preuzimaǌe najsve�ijih verzija.
Aplikacija je testirana nad podacima Axkenazi otac-majka-sin trija iz projekta ,,Genom u boci”.
Aplikacija �e biti razvijana u programskom jeziku Python i bi�e pokretana iz komandne linije.
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