Motivaéni dopis — kandidatura do vyboru Spoleénosti Iékaiské genetiky a genomiky CLS
JEP

Vazené kolegyné, vazeni kolegove,

uchazim se o €lenstvi ve vyboru SLG s cilem systematicky rozvijet klinickou bioinformatiku jako
metodicky ukotvenou a kvalitativné fizenou sou€ast genetické diagnostiky.

Bioinformaticka analyza zasadné ovliviiuje spravnost, citlivost i specificitu klinického NGS
vySetieni. Kazdy krok — od designu panelu a pfipravy knihoven pies sekvenaci, sekundarni
analyzu, variant calling, filtraci, anotaci az po terciarni interpretaci — prfedstavuje potencialni
zdroj variability. Transparentni workflow, validace jednotlivych krokd, jasné definovana QC
kritéria a fizena sprava verzi nastrojl jsou proto nezbytné pro reprodukovatelnost a
dlouhodobou stabilitu diagnostického procesu.

Ve své kandidature vychazim z praktickych zkuSenosti s vyvojem softwarovych nastroj pro
analyzu NGS dat pouzivanych v diagnostickych laboratofich. Dlouhodobé se vénuji nastavovani
a hodnoceni QC parametrl, optimalizaci bioinformatickych pipeline a interpretaci variant v uzké
spolupraci s klinickymi genetiky a laboratornimi tymy napii¢ Ceskou republikou. Tyto zkugenosti
mi umoznuji nahlizet bioinformatiku nejen jako technologickou disciplinu, ale jako integralni
soucast klinického rozhodovaciho procesu, ktera musi byt srozumitelna, auditovatelna a
metodicky obhajitelna.

Za klicové povazuji sjednocovani postupt a tvorbu odbornych doporu€eni pro bioinformatické
workflow v NGS diagnostice. Odborné posuzovani pipeline v ramci audittd CIA vnimam jako
partnersky nastroj podpory kvality, ktery pomaha identifikovat rizika, zvySovat robustnost
analyzy a podporovat kontinualni validaci a verifikaci procest v€etné spravy a archivace dat.

Do budoucna vidim bioinformatiku jako integracni platformu propojujici genomicka, fenotypova
a klinicka data v ramci narodnich struktur. Standardizované a kvalitné fizené prostredi je
predpokladem pro bezpecné sdileni dat, zapojeni do mezinarodnich iniciativ a implementaci
pokrocilych analytickych pfistupu v klinické praxi.

Svou kandidaturu chapu jako zavazek aktivné pfispivat k metodickému ukotveni a dlouhodobé
stabilité oboru. V pfipadé Vasi podpory budu usilovat o odborné vécny, konstruktivni a
systematicky pfistup k rozvoji bioinformatiky v ramci spole¢nosti.

Dékuji za zvazeni mé kandidatury.
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