Streszczenie

Metabolomika, dziedzina zajmujaca si¢ badaniem metabolitéw, analizuje dynamiczne zmiany
w stezeniach molekut o niskiej masie czasteczkowej (ok. 1-1.5 kDa), aby dostarczy¢ wglad
w biologiczne warunki panujace pod wptywem réznych stresoréw. Identyfikacja metabolitow jest
zazwyczaj realizowana za pomoca technik analitycznych, takich jak magnetycznego rezonans
jadrowy (NMR) i spektrometria mas (MS), czgsto w potaczeniu z technikami separacji. W ostatnich
latach liczne badania skupialy si¢ na korelacjach pomiedzy st¢zeniami metabolitow a stanami
chorobowymi, zaburzeniami genetycznymi oraz progresja nowotworéw. Pomimo swojego znaczenia
w zrozumieniu zlozonych proceséw biochemicznych, wiele istniejacego oprogramowania
do metabolomiki pozostaje niedostgpne, niewspierane lub platne, a wigkszos¢ narzedzi koncentruje
si¢ na pojedynczych etapach analizy, zamiast oferowa¢ kompleksowe, zautomatyzowane rozwigzania.

Niniejsza praca odpowiada na rosnaca potrzebe¢ kompetentnych i powtarzalnych potokéow
przetwarzania danych (ang. pipelines) w metabolomice. Aby sprosta¢ tym wyzwaniom, stworzono
NASQQ, otwarty i ogdlnodostgpny potok przetwarzania danych, zaprojektowany do analizy
jednowymiarowych protonowych widm NMR. NASQQ integruje istniejace rozwigzania
z zaawansowanymi modelami uczenia maszynowego i analiza wzbogacenia $ciezek, aby zapewnic
stabilne i powtarzalne rozwigzania dla badan metabolomicznych. Implementacja NASQQ obejmuje
modulowa metabolomiczng sekwencje zadan (ang. workflow) napisana w jezyku Nextflow,
obejmujaca przetwarzanie widm i moduly analizy danych, w tym zaréwno podejscia
jednowymiarowe, jak i wielowymiarowe oraz analizg Sciezek biologicznych.

W ramach pracy potok przetwarzania danych zostal zwalidowany za pomoca otwartego
zestawu danych obejmujacego Dysautonomie rodzinng (ang. Familial Dysautonomia), obejmujacego
analize surowych widm surowicy zardwno pacjentow z tg choroba, jak i ich zdrowych krewnych.
Ewaluacja wykazala skutecznos¢ i przydatnos¢ NASQQ w badaniach nad chorobami. Co wiecej,
zastosowanie NASQQ do probek Dysautonomii rodzinnej podkreslito w testach wielowymiarowych
oraz w analizie wzbogacenia Sciezek biologicznych istotne odkrycia w przetwarzanych widmach.
Wykorzystujac otwarte narzedzia bioinformatyczne, niestandardowe funkcje i uczenie maszynowe,
NASQQ oferuje ogodlnodostepny i skuteczny przeplyw pracy, ktory standaryzuje metody
przypisywania sygnalow, redukuje bledy operacyjne i zwigksza powtarzalnos¢ poprzez automatyzacje
i réwnolegle przetwarzanie w stabilnym Srodowisku opartym na kontenerach (ang. containerized
environment). Potok przetwarzania danych skutecznie laczy surowe dane widmowe z interpretacja
biologiczna, a takze otwiera nowe perspektywy na przyszle usprawnienia i rozszerzone zastosowania

w badaniach metabolomicznych.
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