STRESZCZENIE

Rozprawa koncentruje si¢ na rozwoju narzedzi informatycznych shuzacych do identyfikacji
biomarkeréw chorobowych oraz wspomagania diagnostyki choréb poprzez analize danych
multiomicznych z wykorzystaniem metod statystycznych i technik uczenia maszynowego.
Motywacja do podjecia badan w tym obszarze byly wyzwania zidentyfikowane w dwéch
projektach bedacych czescig badan klinicznych, EPISTOP i EPIMARKER, ktorych celem byto
opracowanie modeli predykcyjnych umozliwiajgcych przewidywanie wystapienia napadéw
padaczkowych lub lekoopornosci u dzieci ze stwardnieniem guzowatym oraz identyfikacje
biomarkeré6w procesu chorobowego. W wyniku tej analizy wyloniono zagadnienia
wymagajace uzupetnienia i generalizacji, co stanowilo podstawe do rozszerzenia zakresu
badan z wykorzystaniem danych z otwartych baz danych multiomicznych. Poglebione badania
dotyczyly problemu selekcji cech, gdzie przeanalizowano wplyw réznych metod selekcji na
wyniki klasyfikacji oraz opracowano zestaw procedur wspierajacych uzytkownika w wyborze
odpowiedniej metody. Nastepnie przeprowadzono badania nad zastosowaniem algorytmow
uczenia zespotowego do rozwigzania problemu brakéw w danych multiomicznych, analizujgc
dwie metody selekcji modeli pod katem ich zdolnosci adaptacji do niekompletnych danych.
Zaproponowano modyfikacj¢ miary niezgodnosci dla par klasyfikatoréw uwzgledniajgcg
obserwacje niesklasyfikowane przez wczesniejsze modele z grupy. Tak zdefiniowana metryka
wykazata zdolno$¢ do selekcji niewielkiej liczby modeli, ktore umozliwiaja poprawng
klasyfikacje wigkszosci obserwacji, w ktérych wystepuja czesciowe braki danych. Wyniki
realizacji projektow EPISTOP, EPIMARKER oraz badaf nad problemem selekcji cech i
uczenia zespotowgo zostaty wykorzystane w konstrukeji potoku przetwarzania playOmics. W
rozprawie opisano szczeg6ly implementacji, przykiadowe zastosowanie oraz poréwnanie
wynikéw dziatania potoku do innych metod. Potok playOmics umozliwia uproszczenie
zarzadzania réznorodnymi danymi omicznymi, przetwarzanie wstepne, budowe i ocene modeli
klasyfikacyjnych oraz identyfikacje biomarkeréw, Jednoczesnie dostarczajac narzedzia
zwigkszajace interpretowalno$é analizy i ulatwiajace jej odtwarzalnosé. W ostatniej czesci
rozprawy zaprezentowano implementacj¢ opracowanego potoku playOmics w badaniu
klinicznym DIPGen, umozliwiajgcg binarng klasyfikacje pacjentéw dla zdefiniowanego przez
uzytkownika celu analizy, na podstawie danych pochodzacych z réznych warstw omicznych.
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