Aplikácia a webová služba pre funkčnú anotáciu variantov
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Štandardné postupy identifikácie genetických variantov z NGS dát vedú k identifikácii veľkého množstva kandidátnych variantov, z ktorých len malá časť súvisí so skúmaným javom. Nutným krokom při intepretácii analýz je preto filtrácia a prioritizácia na základe atribútov opisujúcich ich funkčný dopad.

Navrhli sme grafickú aplikáciu Variant Annotation Analyser (VAA), ktorá umožňuje automatizované anotovanie variantov atribútmi z webových databáz. Základným poskytovateľom atribútov je webová služba Variant Annotation Service (VAS), ktorá združuje informácie zo štandardných webových databáz a predikčných nástrojov. Architektúra programu založená na zásuvných moduloch navyše umožňuje jednoduché rozšírenie aplikácie, čo vedie ku komplexnej anotácii umožňujúcej bohaté možnosti na výber kandidátnych pozícií.
