Abstrakt

Tato bakalarskd prace porovnava spolehlivost predpovédi patogenicity mutaci v y fetézci
fibrinogenu pomoci riznych ptfedpoveédnich algoritmti. Prace je koncipovana jako tzv. “slepa
studie”, kde zkouméme potencidlni patogenicitu 70 missense mutaci popsanych v literature.
Pro analyzu spolehlivosti jednotlivych programii jsme pouzili statistické metriky, konkrétné
citlivost, specificitu, pfesnost a Matthewstiv korela¢ni koeficient. Jednotlivé testované
programy, jmenovit¢ PANTHER-PSEP, PMut, SNPs&GO, PhD-SNP, SIFT, Mutation Taster,
PolyPhen2 a Provean jsou piedstaveny v ivodni, teoretické, Casti, ktera dale seznamuje Ctenaie
s fibrinogenem, jeho roli pfi srazeni krve a s chorobami souvisejicimi s mutacemi ve
fibrinogenu. Porovnéni ukazalo, Ze se kvalita pfedpovédi pomoci jednotlivych programi velmi

lisi. Programy spolehlivéji predpovi patogenni nez benigni mutaci.



