GenEx: nizkonakladovy systém pro hodnoceni chromozomovych aneuploidii v nizkofrekvenénich
mozaikach

J. Schier, B. Kovar, M. Kunes

Ustav teorie informace a automatizace AVCR, v.v.i.

E. Kocarek, P. Tesner

Ustavu biologie a lékarské genetiky 2. lékarské fakulty UK
P. Zemcik, M. Dubska

Fakulta informacnich technologii VUT Brno

P. Honeg, P. Cip

CAMEA s.r.0., Brno

Abstrakt:

V nasem pfispévku bude pfedstaven prototyp nizkondkladového systému pro automatizované
hodnoceni chromozomovych aneuploidii v nizkofrekvencénich mozaikach. Tento systém vznikl

v pribéhu Fedeni projektu TACR TA01010931 diky spolupraci Ustavu teorie informace a automatizace
AV CR, firmy CAMEA, s.r.o., Ustavu biologie a |ékaFské genetiky 2. |ékaFské fakulty UK a Fakulty
informacnich technologii VUT v Brné.

Zakladnim cilem tohoto systému je zpresnéni procesu vyhodnocovani jednoduchych
chromozomovych odchylek v mozaice, jako je napt. castd forma Turnerova syndromu (mos
45,X/46,XX), pomoci metod automatizovaného zpracovani obrazu.

Systém se sklada z fluorescenéniho mikroskopu s motorizovanym posunem, propojeného se
softwarovym systémem, ktery obsahuje databazi snimk( a metadat a moduly zpracovani obrazu a
zobrazeni vysledkU a statistik. Jako snimaci mikroskop je v prototypovém zatizeni pouzit trinokularni
fluorescencéni mikroskop Euromex OX.3075 s panfluoritovym objektivem, doplnény o motorizovany
posuv stolku Edmund Optics. Dalsi souvisejici komponenty (fizeni posuvu stolku a komunikacni
protokol, osvétlovaci jednotka pro fluorescencni mikroskopii, atd.) byly vyvijeny pfimo firmou
CAMEA.

Softwarova ¢ast systému je do znacné miry feSena s pouzitim open-source komponent: modul
zpracovani obrazu je navrZeny jako plugin pro volné dostupnou knihovnu ImagelJ, Siroce vyuzivanou
v mikroskopii, biologii a pribuznych aplikac¢nich oblastech. To umozZiiuje jeho snadnou modifikaci pro
dalsi aplikace, popt. i server-side vyuZiti v systému pro spravu, analyzu a vizualizaci mikroskopickych
snimk({ OMERO. Pro statistické zpracovani obrazovych dat, ziskanych z mikroskopickych snimkd, je
vyuzivana knihovna pro strojové uceni (machine learning) WEKA. Tyto nastroje predstavuji de-facto
standardy v dané oblasti, navic se jejich pouZitim vyhneme zatiZeni vysledného systému licenénimi
poplatky.



Prototypové zatizeni zajistuje nasledujici funkce: automatizované potizeni snimkd preparatu,
automatizované zpracovani snimkU a vyhledani pozadovanych objektl, vyhodnoceni a vizualizace
parametr( téchto objektd, ukladani snimkl a dat do databaze a vyhledavani v této databazi.

Zaftizeni bylo vyvijeno s pouZitim vzork( kultivovanych lymfocytd od pacient(l s rdznymi formami
gonozomovych aneuploidii a také uméle pripravenych smésnych vzork( muzskych a Zenskych o
zndmém pocetnim poméru bunék s rozdilnymi karyotypy — tyto preparaty byly hybridizovany

s komercéné dostupnymi alfa-satelitnimi sondami pro FISH, které oznacily centromery pfitomnych
chromozéma X v jednotlivych burikach.

V prezentaci bude zafizeni predstaveno podrobnéji, véetné vysledk(, dosazenych s vybranymi

zkuSebnimi vzorky.

Podékovani: vyvoj systému byl podporen projektem TACR TA01010931.



