INSTYTUT
GENETYKI CZLOWIEKA

;EJT.SKIEJ AKADEMII NAUK

[6/AM/2019]- OGLOSZENIE O KONKURSIE NA STANOWISKO DOKTORANTA - STYPENDYSTY W

ZAKtADZIE GENETYKI MOLEKULARNEJ | KLINICZNE)

Dyrektor Instytutu Genetyki Cztowieka Polskiej Akademii Nauk oraz kierownik projektu badawczego ogtaszajg
konkurs na stanowisko doktoranta - stypendysty w Zaktadzie Genetyki Molekularnej i Klinicznej.

Informacje ogédlne
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Instytucja ogtaszajaca konkurs: Instytut Genetyki Cztowieka PAN

Miasto: Poznan

Stanowisko: doktorant — stypendysta

Dyscyplina naukowa: biologia medyczna

Liczba wakatow: 1

Przewidywane wynagrodzenie: stypendium 4 500 PLN/m-c

Termin sktadania dokumentéw: do 15.08.2019r.

Adres, na ktéry nalezy sktada¢ dokumenty: osobiscie lub listem poleconym w kadrach
Instytutu Genetyki Cztowieka PAN, ul. Strzeszynska 32, 60-479 Poznan lub elektronicznie na
adres: ewa.zietkiewicz@igcz.poznan.pl, z dopiskiem ,OPUS-PhD”

Link do strony: http://igcz.poznan.pl

Stowa kluczowe: pierwotna dyskineza rzesek, rzeski ruchome, ciliopatie, mutacje,
transkryptom, duze delecje, zaburzenia splicingu, izoformy transkryptéw, biogeneza rzesek;
sekwencjonowanie catego genomu, RNAseq, kultury tkankowe, obrazowanie rzesek
Zaktad/Zespodt, w ktérym Kandydat miatby pracowac: Zaktad Genetyki Molekularnej i Klinicznej
Zwiezty opis badan naukowych:

Rekrutacja dotyczy projektu OPUS 16, ktorego kierownikiem jest prof. Ewa Zietkiewicz
Tytut projektu: ,Nierozwiktane zagadki molekularnych podstaw pierwotnej dyskinezy rzesek
(PCD) - identyfikacja duzych delecji genomowych i izoform transkryptow”

Ciliopatie s3 to choroby dziedziczne spowodowane dysfunkcjg rzesek (pierwotnych Ilub ruchomych),
zakonserwowanych ewolucyjnie organelli obecnych na powierzchni wielu komdérek eukariotycznych. Mimo
intensywnych badai majacych na celu zrozumienie genetycznych i molekularnych podstaw ciliopatii, wiele ich
aspektéw pozostaje nadal nieznanych. Pierwotna dyskineza rzesek (PCD), ktdérej objawami sg nawracajgce
infekcje drog oddechowych, nieptodno$¢ meska i randomizacja symetrii ciata, jest flagowa ciliopatiag
spowodowang dziedziczng dysfunkcjg rzesek ruchomych. PCD jest wynikiem mutacji w genach kodujgcych biatka,
ktére tworzg strukturalne i funkcjonalne elementy ruchomych rzesek, albo sg niezbedne podczas ich biogenezy.
Wsrdd setek gendw zwigzanych z rzeskami znaleziono ponad 40, ktérych mutacje powodujg PCD (dalej
nazywanych ,genami PCD”). Pomimo znacznego postepu w wyjasnianiu molekularnych podstaw patogenezy
dysfunkcji rzesek, podtoze genetyczne PCD u ponad 30% chorych pozostaje nieznane. Nie wiadomo, czy jest to
spowodowane obecnoscig niewykrytych patogennych wariantéw w znanych genach PCD, czy tez obecnoscig
mutacji w genach niezidentyfikowanych dotad jako zwigzane z PCD. Nawet zastosowanie nowaoczesnych technik
sekwencjonowania, takich jak technologia sekwencjonowania catego eksomu (WES), nie gwarantuje wykrycia
patogennych wariantéw zgodnych z dziedziczeniem PCD. Moze to wynikac z ograniczen technologii WES, ktéra
nie pozwala wykry¢ duzych insercji/delecji genomowych lub mutacji aktywujacych ukryte potencjalne miejsca
splicingowe w intronach. W takich przypadkach wyjasnienie przyczyny choroby wymaga zastosowania innego
podej$cia badawczego. Duze insercje/delecje genomowe mozna wykry¢ za pomocg technik pozwalajacych
okresli¢ liczbe kopii gendw. Patogenne warianty zwigzane z nieprawidtowym splicingiem mozna zidentyfikowaé
poprzez analize transkryptomu komdérek rzeskowych (np. technika RNAseq); wtasciwa interpretacja wynikdw
RNAseq wymaga jednak wiedzy na temat izoform transkryptéw gendw rzeskowych w rdinych stadiach



réznicowania komdrek rzeskowych u zdrowych oséb. Celem obecnego projektu jest poszerzenie aktualnej
wiedzy na temat molekularnych przyczyn PCD. Szczegétowemu badaniu poddany zostanie genom i transkryptom
tych pacjentéw z PCD, u ktdérych dotychczasowe badania z zastosowaniem WES nie daty rozstrzygajacych
wynikéw. Nasze cele to: identyfikacja wariantéw chorobotwérczych skutkujgcych zmianami strukturalnymi
sekwencji genomowej (np. duzych delecji genomowych); identyfikacja nieprawidtowych zdarzen splicingowych
w genach PCD; wyjasnienie znaczenia réznych izoform transkryptéw genéw PCD na kolejnych etapach biogenezy
rzesek ruchomych. Metodologia. Sekwencjonowanie catego genomu metodg NGS w DNA izolowanym z krwi od
wybranych pacjentéw; analiza transkryptomu metodg RNAseq (z uzyciem RNA z komoérek nabtonka
oddechowego). Materiat do analizy transkryptomu bedzie pochodzi¢ z pierwotnych prébek lub z hodowli
komdrkowych (komorki hodowane na granicy faz powietrze-ciecz). Analiza nowych mutacji, genow
kandydujgcych i transkryptdw wskazanych w analfizie bioinformatycznej danych WGS (ub RNAseq bedzie
obejmowaé ukierunkowane badania przesiewowe genomu, ilosciowy RT-PCR, obrazowanie rzesek w
odpowiednio dobranym materiale biologicznym oraz analize funkcjonalng genéw-kandydatéw w modelu
zwierzecym (RNAi w ptaziricach).

Przewidywany zakres zadan w projekcie:

1. Aktywny udziat w realizacji celéw grantu.

2. Opieka nad magistrantami.

3. Prezentowanie wynikéw na seminariach ikonferencjach, udziat w pisaniu publikacji
naukowych.

Il. Wymagania stawiane kandydatom

ouhkwNnE

Tytut magistra biologii, biotechnologii, genetyki, medycyny lub pokrewnych

Wiedza z zakresu biologii molekularne;j.

Doéwiadczenie w technikach biologii molekularnej, pracy z RNA, DNA, hodowli komdrkowe;.
Bardzo dobra znajomos¢ jezyka angielskiego w mowie i pismie.

Wysoka motywacja i entuzjazm do pracy w nauce.

Umiejetnosc¢ pracy w grupie.

lll. Wykaz dokumentéw, ktére kandydat powinien zataczy¢ do zgtoszenia konkursowego

1.

2.
3.
4

Zyciorys naukowy obejmujgcy osiggniecia naukowe.

List motywacyjny.

Skan lub kserokopie dyplomu magistra.

Minimum dwa listy polecajgce od promotora pracy magisterskiej i innej osoby
wspotpracujacej, wraz z ich danymi kontaktowymi.

Zgoda na przetwarzanie danych osobowych kandydata dla potrzeb konkursu
(http://bip.igcz.poznan.pl/wp-content/uploads/2018/10/Zgoda-rekrutacja-

Consent for_the processing.pdf ).

IV.Kryteria oceny kandydatow

1.
2.
3.

4,
5.
6.

Doswiadczenie w pracy laboratoryjnej.

Wiedza z zakresu biologii molekularnej, w szczegdlnosci zagadnien zwigzanych z projektem.
Dorobek naukowy kandydata (publikacje naukowe, udziat w konferencjach naukowych,
aktywno$¢ w kotach studenckich, nagrody).

Opinia o kandydacie przedstawiona w listach polecajacych.

Motywacja do pracy w nauce.

Znajomosc jezyka angielskiego.

V. Termin rozstrzygniecia konkursu
Do 30 dni od daty uptywu terminu sktadania dokumentéw. Wybrani kandydaci zostang
zaproszeni na rozmowe kwalifikacyjna.



VI. Dodatkowe warunki

1
2.

Planowany okres zaangazowania doktoranta: 01.09.2019-31.08.2022.

Warunkiem zaangazowania w projekcie jest uczestnictwo w Miedzynarodowych Studiach
Doktoranckich w IGC PAN (po przejsciu procedury rekrutacyjnej; szczegdty dotyczace
studidw dostepne s9 na stronie: http://igcz.poznan.pl/dzialalnosc-
naukowa/miedzynarodowe-studia-doktoranckie/) oraz spetnienie wymogow okreslonych w
Regulaminie przyznawania stypendidw naukowych w projektach badawczych
finansowanych ze srodkow Naukowego Centrum Nauki
(https://www.ncn.gov.pl/sites/default/files/pliki/uchwaly-rady/2016/uchwala96_2016-
zall.pdf).

VI. Dodatkowe informacje:
ewa.zietkiewicz@igcz.poznan.pl oraz dziat kadr, tel. +48 61 657 9222

,/“/ /( luu y - .
N 5 —UC

Kierownik Projektu

W




