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Глобальная цель проекта
Разработать плагин-сортировщик мутаций по 
важности для NGB (New Genome Browser)



Локальные цели
1. Написать java-утилиту для добавление в VCF-файл колонки с 

коэффициентом важности мутаций
2. Модифицировать написанную утилиту для уже обработанных 

NGB-браузером файлов
3. Встроить написанную утилиту в  NGB - браузер



задачи
1. Ознакомиться с программным кодом NGB и его интерфейсом

2. Разработать функцию расчета потенциальной значимости 
скора вариантов 

3. Протестировать разработанную функцию на реальных данных, 
найти оптимальный метод расчета скора

4. Разработать способ введения пользователем собственной 
формулы для расчета скора

5. Внедрение этой функции в  NGB



Наша программа
1. VCF - файл парсится в отдельный класс для быстрого 

доступа к методам и полям.
2. Для каждой мутации перебираются заданные пользователем 

или дефолтные параметры для расчета коэффициента важности 
мутации. 

3. Реализованы разнообразные способы параметров для расчета 
коэффициентов, с помощью которых можно задать любое 
выражение, от набора параметров, также реализованы 
параметры для дефолтного расчета коэффициента важности 
мутации



Наш репозиторий



Тестовые данные



Franklin





Параметры, на которых основано наше 
предсказание:
● Данные о популяциях(+1.0 если 

<0.01)
1. ExAC 
2. 1000 Genomes
3. Exome Sequencing Project v.6500

● In silico предикторы(+0.5 - 
патогенная)
1. PolyPhen2
2. SIFT
3. PROVEAN

● Базы данных о заболеваниях 
1. OMIM +1.0
2. ClinVar (+1.5 патогенная,+1.0 

возможно патогенная, -1.0  
доброкачественная,

● Тип мутации (nonsense, 
сплайсинг+(-)3)



Полученные показатели
1. Самые высокие показатели получены у патогенной 

и возможно патогенной мутаций
2. Аккуратность предсказания не очень высокая - 

67,5%
3. Чувствительность - 100% (95% CI = 79.4% to 

100.00)
4. Специфичность  - 60,6% (95% CI =53.9% to 67.3%)Вывод - данной сортировкой мы находим 

мутации, которые важны для клинициста 



Что сделано?
1. Написана отдельная java-утилита, работающая с VCF-

файлами, которая позволяет находить патогенные и 
возможно патогенные варианты

2. Найден оптимальный способ задания расчета 
коэффициента важности (а также возможен способ 
введения пользователем собственной формулы для 
расчета скора), который поднимает интересные для 
врача варианты наверх

3. В дальнейшем планируется встроить написанную 
утилиту в  NGB - браузер



Тут должна будет появиться новая колонка



https://github.com/Vasiliy566/Mutations
-Priority-Prediction-ToolVCFparser 

https://github.com/Vasiliy566/Mutations-Priority-Prediction-ToolVCFparser
https://github.com/Vasiliy566/Mutations-Priority-Prediction-ToolVCFparser


Спасибо за внимание!


