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Çà ïî ñëåä íèå 5 ëåò òåõ íî ëî ãèè ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñëå äó þ ùå ãî ïî êî ëå íèÿ ñûã ðà ëè îãðîì íóþ ðîëü â èñ ñëå äî âà íè ÿõ ãå íå òè -
÷å ñêèõ àñ ïåê òîâ ïà òî ãå íå çà ðàç ëè÷ íûõ çà áî ëå âà íèé, è ìîæ íî óòâåð æ äàòü, ÷òî îíè ñòà ëè ìîù íåé øèì òîë ÷ êîì ê ïî ÿâ ëå íèþ
íî âîé íà ó êè — ìå äè öèí ñêîé ãå íî ìè êè. Óæå ñåé ÷àñ ìîæ íî íà áëþ äàòü ìíî ãî ÷èñ ëåí íûå ïî ïûò êè âíå äðå íèÿ âû ñî êî ïðî èç âî äè -
òåëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ â êëè íè ÷å ñêóþ äèà ãíî ñ òè êó, êî òî ðûå, îä íà êî, áåñ ñìûñ ëåí íû áåç ãëó áî êî ãî ïî íè ìà íèÿ ðàç âè òèÿ
äàí íûõ ìå òî äèê, èõ ïîä âîä íûõ êàì íåé è ñïå öè ôè êè. Çà äà ÷åé îá çîð íîé ñòà òüè ÿâ ëÿ þò ñÿ äå òà ëü íîå ðàñ ñìîò ðå íèå íû íå ñó -
ùå ñò âó þ ùèõ è àê òèâ íî ðàç ðà áà òû âà å ìûõ òåõ íî ëî ãèé âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ, à òàê æå îá ñóæ äå íèå íàè -
áî ëåå ÿð êèõ ïðè ìå ðîâ ïðè ìå íå íèÿ ãå íîì íûõ òåõ íî ëî ãèé â ìå äè öè íå è ïî òåí öè àë èõ âíå äðå íèÿ â ðó òèí íóþ ïðàê òè êó ìå äè -
êî-äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ ëà áî ðà òî ðèé.
     Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ãå íî ìè êà, ñåê âå íè ðî âà íèå, ñåê âå íè ðî âà íèå ñëå äó þ ùå ãî ïî êî ëå íèÿ, íà íî ïî ðû, áèî ìàðê¸ðû ìóëü òè ôàê -
òî ðè à ëü íûõ çà áî ëå âà íèé

Ââå äå íèå

Àíà ëè çè ðóÿ ñî âðå ìåí íûå òåí äåí öèè ðàç âè òèÿ ìå äè -
öè íû, íå ëü çÿ íå îá ðà òèòü âíè ìà íèå íà òî, ÷òî àê òèâ íîå
èñ ïî ëü çî âà íèå ãå íîì íûõ äàí íûõ ÿâ ëÿ åò ñÿ ëåéò ìî òè âîì
áî ëü øèí ñò âà ðàç ðà áà òû âà å ìûõ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ è òå ðà -
ïåâ òè ÷å ñêèõ ïîä õî äîâ. Ïðåä ñòàâ ëÿÿ ñî áîé íå êèé îïîð -
íûé ýëå ìåíò, ãå íî ìè êà îïðå äå ëÿ åò ðàç âè òèå ñî ïóò ñò âó þ -
ùèõ ñè ñ òåì íûõ äèñ öèï ëèí, êî òî ðûå â ñâîåé ñî âî êóï íî -
ñòè â èíî ñòðàí íîé ëè òå ðà òó ðå èìå íó þò ñÿ êàê «-omics»
(-îìè êè). Ãå íî ìè êà, êàê è äðó ãèå «-îìè êè», ïðåä ñòàâ ëÿ -
åò ñî áîé ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íóþ íà ó÷ íóþ äèñ öèï ëè íó, îñíîâ -
íû ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè êî òî ðîé ÿâ ëÿ þò ñÿ âû ñî êàÿ òåõ -
íî ëî ãè÷ íîñòü è áî ëü øîé îáú¸ì ïî ëó ÷à å ìûõ äàí íûõ.

Ðàñ ñìàò ðè âàÿ ðåò ðî ñïåê òè âó ðàç âè òèÿ ãå íî ìè êè,
ìîæ íî çà ìå òèòü, ÷òî å¸ ïî ÿâ ëå íèå îáó ñëîâ ëå íî äâó ìÿ
ôàê òî ðà ìè, îñíîâ íûì èç êî òî ðûõ ÿâ ëÿ åò ñÿ ñîçäàíèå
âû ñî êèõ òåõ íî ëî ãèé ðàñ øèô ðîâ êè ãå íî ìîâ. Âòî ðîé
ôàê òîð — âû ðà æåííàÿ íå îá õî äè ìîñòü â ïî ëó ÷å íèè ìàê -
ñè ìà ëü íî âîç ìîæ íîé èí ôîð ìà öèè î ãå íî ìå êàæ äî ãî
êîí ê ðåò íî ãî îáú åê òà èñ ñëå äî âà íèÿ — ïðè îáð¸ë ñâî¸
çíà ÷å íèå ïî ñëå çà âåð øå íèÿ ïðî ãðàì ìû «Ãå íîì ÷å ëî âå -
êà» è ë¸ã â îñíî âó ïî ïó ëÿð íîé â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ êîí -
öåï öèè ïåð ñî íà ëè çè ðî âàí íîé ìå äè öè íû. Ïîä äàí íûì òåð -
ìè íîì ïðè íÿ òî ïî íè ìàòü ñè ñ òå ìó äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ è
òå ðà ïåâ òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ è ïîä õî äîâ, ó÷è òû âà þ ùèõ èí -
äè âè äó à ëü íûå îñî áåí íî ñòè îð ãà íèç ìà, ïðåæ äå âñå ãî,
åãî ãå íå òè ÷å ñêóþ êîí ñòè òó öèþ.

Òà êèì îá ðà çîì, âîç ðîñ øèå òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèå âîç ìîæ -
íî ñòè è ïî ðîæä¸ííûé ïðî ãðàì ìîé «Ãå íîì ÷å ëî âå êà»
ñïðîñ íà êà ÷å ñò âåí íî íî âûé òèï äàí íûõ èíè öè è ðî âàëè
«ãå íîì íóþ ãîí êó», ó÷à ñò íè êà ìè êî òî ðîé ñòà ëè êðóï -
íåé øèå áèî òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèå êîì ïà íèè, à ãëàâ íîé öå -

ëüþ — íå ðàç ðà áîò êà êà ÷å ñò âåí íî íî âûõ èñ ñëå äî âà òå ëü -
ñêèõ èí ñò ðó ìåí òîâ, à óìå íü øå íèå ñòî è ìî ñòè ïðî öåñ ñà.
Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ìû íà áëþ äà åì àê òèâ íóþ ôà çó ýòî ãî
òåõ íî ëî ãè ÷å ñêî ãî ñî ðåâ íî âà íèÿ, îä íà êî óæå ìî æåì íà -
áëþ äàòü íå êî òî ðûå ïðî ìå æó òî÷ íûå ðå çó ëü òà òû: ñòî è -
ìîñòü îïðå äå ëå íèÿ ïåð âè÷ íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ÄÍÊ 
ñíè çè ëàñü ïî÷ òè íà 5 ïî ðÿä êîâ, îáî ðó äî âà íèå, íå îá õî -
äè ìîå äëÿ ðàñ øèô ðîâ êè ïîë íî ãî ãå íî ìà ÷å ëî âå êà ìîæ -
íî ðàç ìå ñ òèòü â ñðåä íåé ïî ðàç ìå ðó ëà áî ðà òî ðèè. Ïðè
ýòîì íå ëü çÿ íå îò ìå òèòü òå òðóä íî ñòè, ñ êî òî ðû ìè ñòîë -
ê íó ëèñü èñ ñëå äî âà òå ëè ïðè ìàñ ñî âîì âíå äðå íèè òåõ íî -
ëî ãèé ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñëå äó þ ùå ãî ïî êî ëå íèÿ:

= îò ñóò ñò âèå óíè âåð ñà ëü íûõ àë ãî ðèò ìîâ àí íî òà öèè
ãå íî ìîâ;

= ñëèø êîì áî ëü øîå êî ëè ÷å ñò âî äàí íûõ, äå ïî íè ðî -
âàí íûõ â ðàç íî îá ðàç íûõ ãå íîì íûõ áà çàõ;

=íå îá õî äè ìîñòü òùà òå ëü íîé âå ðè ôè êà öèè ãå íîì -
íûõ äàí íûõ.

Óêà çàí íûå ïðîá ëå ìû ïî ñëó æè ëè ìîù íåé øèì òîë ÷ -
êîì ê ïðè âëå ÷å íèþ ñëîæ íûõ âû ÷èñ ëè òå ëü íûõ àë ãî ðèò -
ìîâ, ÷òî, â ñâîþ î÷å ðåäü, ñòàëî ãëàâ íûì ôàê òî ðîì ðàç -
âè òèÿ áèî èí ôîð ìà òè êè, êî òî ðàÿ ñå ãîä íÿ èìå åò îïðå äå -
ëÿ þ ùåå çíà ÷å íèå â äà ëü íåé øåé ñó äü áå âû ñî êî ïðî èç âî -
äè òå ëü íûõ îá ëà ñ òåé áèî ëî ãè ÷å ñêîé íà ó êè.

Ðîëü, êî òî ðóþ èã ðà þò òåõ íî ëî ãèè ñåê âå íè ðî âà íèÿ
ñëå äó þ ùå ãî ïî êî ëå íèÿ â ôóí äà ìåí òà ëü íûõ èñ ñëå äî âà -
íè ÿõ, òðóä íî ïå ðå îöå íèòü. Íå ñìîò ðÿ íà ñó ùå ñò âó þ ùèå
ïðîá ëå ìû, ðå çó ëü òà òû, ïî ëó ÷à å ìûå ñ èõ èñ ïî ëü çî âà íè -
åì, ôîð ìè ðó þò íî âûå ïðåä ñòàâ ëå íèÿ î ñòðóê òó ðå è ôóí -
ê öè î íè ðî âà íèè êëå òîê è îð ãà íîâ. Òåí äåí öèåé æå ïî -
ñëåä íå ãî âðå ìå íè ñòà ëî ïî ñòå ïåí íîå âíå äðå íèå âû ñî êî -
ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ â ðàç ëè÷ íûå ïðè -
êëàä íûå äèñ öèï ëè íû, â òîì ÷èñ ëå â ìå äè öè íó.

* Äàí íàÿ ðà áî òà âû ïîë íå íà ïðè ïîä äåð æ êå Ìè íè ñòåð ñò âà îá ðà çî âà íèÿ è íà ó êè Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè, ñî ãëà øå íèå 14.A18.21.0109.



Òà êèì îá ðà çîì, ïðåä ñòàâ ëÿÿ ñî áîé íå êèé îïîð íûé
ýëå ìåíò, ãå íî ìè êà îïðå äå ëÿ åò ðàç âè òèå ñî ïóò ñò âó þ ùèõ
äèñ öèï ëèí (òðàíñ êðèï òî ìè êà, ýïè ãå íî ìè êà, ôàð ìà êî -
ãå íî ìè êà), ïî òåí öè àë êî òî ðûõ ïðå äî ïðå äåë¸í äëÿ èñ -
ïîëü çî âà íèÿ â ìå äè öèí ñêîé ïðàê òè êå.

Â äàí íîé îá çîð íîé ñòà òüå ìû äå òà ëü íî ðàñ ñìàò ðè âà åì
íû íå ñó ùå ñò âó þ ùèå è àê òèâ íî ðàç ðà áà òû âà å ìûå òåõ íî ëî -
ãèè âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ, à òàê æå îá -
ñóæ äà åì íàè áî ëåå ÿð êèå ïðè ìå ðû ïðè ìå íå íèÿ ãå íîì íûõ
òåõ íî ëî ãèé â ìå äè öè íå è ïî òåí öè àë èõ âíå äðå íèÿ â ðó òèí -
íóþ ïðàê òè êó ìå äè êî-äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ ëà áî ðà òî ðèé.

Ïðî ãðàì ìà «Ãå íîì ÷å ëî âå êà»

Â ôåâ ðà ëå 2001 ã. æóð íàë Na tu re àíîí ñè ðî âàë çà âåð -
øå íèå ïðî åê òà «Ãå íîì ÷å ëî âå êà», çà ïó ùåí íî ãî â 1990 ã.
[11]. Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî çà âåð øå íèå ýòîé ðà áî òû îáî -
çíà ÷è ëî íà ÷à ëî íî âîé, ïî ñòãå íîì íîé ýðû èñ ñëå äî âà íèé 
íà ñëåä ñò âåí íî ãî àï ïà ðà òà ÷å ëî âå êà, ïî ëó ÷åí íûå äàí -
íûå íå äà ëè âîç ìîæ íîñòü ñî âåð øèòü ñòðå ìè òå ëü íûé
ðû âîê â ìå äè öè íå è ôàð ìà êî ëî ãèè. Íà ïðî òèâ, îêîí ÷à -
íèå ýòî ãî ïðî åê òà ñî çäà ëî íî âûé çà ïðîñ â ðàç âè òèè òåõ -
íî ëî ãèé, ïî çâî ëÿ þ ùèõ áû ñò ðî è îò íî ñè òå ëü íî íå äî ðî ãî 
ðàñ øèô ðî âû âàòü ãå íî ìû îò äå ëü íûõ èí äè âè äó ó ìîâ è
óñòà íàâ ëè âàòü ïðè ÷è íó ôå íî òè ïè ÷å ñêèõ ðàç ëè ÷èé,
îïðå äå ëÿÿ òà êèì îá ðà çîì ãå íå òè ÷å ñêèå äå òåð ìè íàí òû,
âû çû âà þ ùèå ðàç âè òèå ðàç ëè÷ íûõ ïà òî ëî ãèé.

Â îñíî âå òåõ íî ëî ãè ÷å ñêîé ïëàò ôîð ìû, èñ ïî ëü çî âàí -
íîé äëÿ ïåð âè÷ íîé ðàñ øèô ðîâ êè ãå íî ìà ÷å ëî âå êà, ëå æàë 
ìå òîä ïðÿ ìî ãî ôåð ìåí òà òèâ íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ÄÍÊ ñ
èñ ïî ëü çî âà íè åì èñ êóñ ñò âåí íûõ òåð ìè íà òî ðîâ ýëîí ãà öèè 
öå ïè, ïðåä ëî æåí íûé Ô. Ñýí ãå ðîì â 1977 ã. [26]. Èñ õîä íî 
äàí íûé ïîä õîä èñ ïî ëü çî âàë ðà äèî àê òèâ íî ìå ÷åí íûå òåð -
ìè íà òî ðû, òðå áî âàë ðàç äå ëå íèÿ ðå àê öèè íà 4 ïðî áèð êè è 
èñ ïî ëü çî âà íèÿ ñëîæ íûõ â ïðè ãî òîâ ëå íèè âû ñî êî ðàç ðå -
øà þ ùèõ ïî ëè àê ðè ëà ìèä íûõ ãå ëåé, ÷òî äå ëà ëî ïðî öåññ
äî ñòà òî÷ íî òðó äî¸ìêèì. Âïî ñëåä ñò âèè, ñ ïî ÿâ ëå íè åì
ôëó î ðåñ öåí ò íî ìå ÷åí íûõ òåð ìè íà òî ðîâ ýëîí ãà öèè, ñòà -
ëî âîç ìîæ íûì ïðî âî äèòü ðàç äå ëå íèå ôðàã ìåí òîâ ïî äëè -
íàì â îä íîé äî ðîæ êå ãå ëÿ èëè êà ïèë ëÿ ðå (ðèñ. 1À) [19].
Òà êîå óñî âåð øåí ñò âî âà íèå ìå òî äè êè äà ëî âîç ìîæ íîñòü
àâ òî ìà òè çè ðî âàòü ñè ñ òå ìó è ïðè âå ëî ê ïî ÿâ ëå íèþ ïåð -
âûõ êîì ìåð ÷å ñêèõ êà ïèë ëÿð íûõ ñåê âå íà òî ðîâ. Ê ìî ìåí -
òó çà âåð øå íèÿ ïðî ãðàì ìû «Ãå íîì ÷å ëî âå êà» íàè áî ëåå
âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íûå ïðè áî ðû òà êî ãî òè ïà (ABI
PRISM 3700 DNA Ana ly zer sys tem, Ap pli ed Bi o sys tems,
ÑØÀ) èìå ëè 96 êà ïèë ëÿ ðîâ è ìîã ëè ïðî ÷è òû âàòü â ñðåä -
íåì îêî ëî 700 ï.í. Ïîë íûé öèêë ðà áî òû ïðè áî ðà ñ ïîë -
íîé çà ãðóç êîé — îêî ëî 3 ÷. Òà êèì îá ðà çîì, ïî ëó ÷à åò ñÿ,
÷òî ãå íîì ÷å ëî âå êà ðàç ìå ðîì 3 ìëðä ï.í. ìîæ íî ðàñ øèô -
ðî âàòü ïî ñðåä ñò âîì îä íî ãî êà ïèë ëÿð íî ãî ñåê âå íà òî ðà
ïðè áëè çè òå ëü íî çà 15 ëåò íå ïðå ðûâ íîé ðà áî òû. Êðî ìå
òî ãî, íå îá õî äè ìî ó÷è òû âàòü, ÷òî äëÿ äî ñòî âåð íî ãî ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ íå îá õî äè ìî ïðî ÷è òàòü êàæ äîå îñíî âà íèå ïî
íå ñêî ëü êó ðàç (ïðè òî÷ íî ñòè êà ïèë ëÿð íî ãî ñåê âå íà òî ðà
— êàê ìè íè ìóì 5), à òàê æå òî, ÷òî íå âñå ïðî ÷òå íèÿ ìî -
ãóò áûòü äî ñòî âåð íî îò íå ñå íû ê îïðå äåë¸ííî ìó ó÷à ñò êó

ãå íî ìà. Ýòî è îïðå äå ëè ëî ìàñ ø òàá íîñòü ïðî åê òà «Ãå íîì
÷å ëî âå êà», íàä êî òî ðûì ðà áî òà ëè äå ñÿò êè èñ ñëå äî âà òå ëü -
ñêèõ ãðóïï ïî âñå ìó ìè ðó è êî òî ðûé îáîø¸ëñÿ ïðè áëè -
çè òå ëü íî â 3 ìëðä äîëë. ÑØÀ.

Ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû äàí íûå äà ëè ó÷¸íûì íå î öå -
íè ìóþ âîç ìîæ íîñòü èñ ñëå äî âàòü ñòðóê òó ðó ãå íî ìà ÷å ëî âå -
êà, îöå íèòü êî ëè ÷å ñò âî ãå íîâ è êî äè ðó å ìûõ èìè áåë êîâ,
îïðå äå ëèòü ñî îò íî øå íèå ìåæ äó ãå íà ìè è ìåæ ãåí íû ìè
ó÷à ñò êà ìè. Îä íà êî íå îá õî äè ìî îò ìå òèòü, ÷òî ïåð âûé ðàñ -
øèô ðî âàí íûé ãå íîì ÷å ëî âå êà ïðåä ñòàâ ëÿë ïî ñâîåé ñó òè
«ñìåñü» ãå íî ìîâ ðàç íûõ èí äè âè äó ó ìîâ [31]. Ýòî îïðå äå -
ëè ëî ïðåä íàç íà ÷å íèå ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ èìåí íî êàê ðå -
ôå ðåí ò íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè, ò.å. ìîù íî ãî èí ñò ðó ìåí òà 
äëÿ ïðî âå äå íèÿ ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé, íî
íè êàê íå óíè âåð ñà ëü íîé «ýí öèê ëî ïå äèè æèç íè», ñïî ñîá -
íîé äàòü îò âåò íà âñå âî ïðî ñû î ãå íå òè ÷å ñêèõ îñíî âàõ ïà -
òî ãå íå çà. Ñòà ëî ïî íÿò íî, ÷òî äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ñòðî ãî ãî
ñî îò âåò ñò âèÿ ìåæ äó ãå íî òè ïîì è ôå íî òè ïîì íå îá õî äè ìî
èìåòü ïîë íóþ ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ãå íî ìà êàæ äî ãî êîí ê -
ðåò íî ãî îð ãà íèç ìà. Ïåð âàÿ óñïåø íàÿ ïî ïûò êà ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ ïåð ñî íà ëü íî ãî ãå íî ìà ìå òî äîì àâ òî ìà òè çè ðî âàí -
íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñýí ãå ðó çà âåð øè ëàñü â 2007 ã.,
ò.å. ÷å ðåç 6 ëåò ïî ñëå çà âåð øå íèÿ ïðî åê òà «Ãå íîì ÷å ëî âå -
êà» [12]. Â ðå çó ëü òà òå óñî âåð øåí ñò âî âà íèÿ òåõ íî ëî ãèè è
çíà ÷è òå ëü íî ãî óäå øåâ ëå íèÿ ðå àê òè âîâ ýòîò ïðî åêò
îáîø¸ëñÿ èñ ñëå äî âà òå ëÿì â 1000 ðàç äå øåâ ëå, ÷åì ïðî åêò
«Ãå íîì ÷å ëî âå êà», òåì íå ìå íåå, è ñòî è ìîñòü, è ïðî äîë -
æè òå ëü íîñòü ýòî ãî ïðî åê òà ïî ñòà âè ëà ïîä ñî ìíå íèå âîç -
ìîæ íîñòü ðå à ëè çà öèè ïî äîá íûõ èíè öè à òèâ ñ èñ ïî ëü çî âà -
íè åì êëàñ ñè ÷å ñêîé òåõ íî ëî ãèè ñåê âå íè ðî âà íèÿ.

Ïî ÿâ ëå íèå ñåê âå íà òî ðîâ «âòî ðî ãî ïî êî ëå íèÿ»

Âïåð âûå ïðèí öèï âû ñî êî ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ áûë ðå à ëè çî âàí â ñå ðå äè íå 90-õ ãî äîâ Ñ. Áðåí íå -
ðîì [1]. Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî ïðåä ëî æåí íàÿ ìå òî äè êà
áû ëà î÷åíü òðó äî åì êà è, â ðå çó ëü òà òå ýòî ãî, òàê è íå áû -
ëà êîì ìåð öè à ëè çè ðî âà íà, å¸ ïðèí öèï ë¸ã â îñíî âó
áîëü øèí ñò âà íû íå ñó ùå ñò âó þ ùèõ ìå òî äîâ ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ âòî ðî ãî ïî êî ëå íèÿ. Â äàí íîé ãðóï ïå ìå òî äîâ ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ ôðàã ìåí òè ðî âàí íàÿ ãå íîì íàÿ ÄÍÊ íà íî -
ñèò ñÿ íà ïî âåð õ íîñòü ïðî òî÷ íîé ÿ÷åé êè â âè äå ìî ëå êó -
ëÿð íûõ êî ëî íèé (òàê íà çû âà å ìûõ ÏÖÐ-êî ëî íèé èëè
ìèê ðî ñôåð, íå ñó ùèõ äå ñÿò êè òû ñÿ÷ êî ïèé îä íîé ìî ëå -
êó ëû ÄÍÊ). Ïî ñëå ýòî ãî ïðî èñ õî äèò îïðå äå ëå íèå èõ ïî -
ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïóò¸ì îï òè ÷å ñêîé äå òåê öèè ñèã íà ëà ñ
êàæ äîé èç ÷à ñ òèö (êî ëî íèé), ðàñ ïî ëî æåí íûõ ñòðî ãî â
îïðå äåë¸ííîì ìå ñ òå ïðî òî÷ íîé ÿ÷åé êè. Ïðî öåññ ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ ïðî èñ õî äèò ïóò¸ì ïî âòî ðÿ þ ùèõ ñÿ öèê ëîâ
ïî äà ÷è ðå à ãåí òîâ (íà ïðè ìåð, ôëó î ðåñ öåí ò íî ìå ÷åí íûõ
íóê ëå î òè äîâ), îò ìûâ êè èõ èç áûò êà è ïî ñëå äó þ ùå ãî ñêà -
íè ðî âà íèÿ ïî âåð õ íî ñòè ñëàé äà (ðèñ. 1Á).

Â 2005 ã. Ä. ×åð ÷ó óäà ëîñü çíà ÷è òå ëü íî óïðî ñ òèòü ìå -
òî äè êó ïðî áî ïîä ãî òîâ êè, ïðè ìå íèâ ýìó ëü ñè îí íóþ ÏÖÐ, 
ïî çâî ëÿ þ ùóþ ôè çè ÷å ñêè ðàç äå ëèòü àì ï ëè ôè öè ðó å ìûå
ìî ëå êó ëû ÄÍÊ â ïðî ñòðàí ñò âå. Âñëåä ñò âèå ýòî ãî èç ïðî -
öåñ ñà ïîä ãî òîâ êè áèá ëèî òåê áûë èñê ëþ÷¸í ýòàï êëî íè -
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ðî âà íèÿ ôðàã ìåí òè ðî âàí íîé ãå íîì íîé ÄÍÊ â E.co li ñî
ñïå öè ôè ÷å ñêè ìè äëÿ êàæ äîé ìî ëå êó ëû îëè ãî íóê ëå î òèä -
íû ìè àäàï òå ðà ìè, ÷òî çíà ÷è òå ëü íî óïðî ñ òè ëî ðà áî òó
[28]. Âïî ñëåä ñò âèè äàí íûé ïîä õîä, ñî ÷å òà þ ùèé â ñå áå
ýìó ëü ñè îí íóþ ÏÖÐ è ïðî öåññ ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïóò¸ì ëè -
ãè ðî âà íèÿ ôëó î ðåñ öåí ò íî ìå ÷åí íûõ îëè ãî íóê ëå î òè äîâ,
ë¸ã â îñíî âó ñè ñ òå ìû ïîë íî ãå íîì íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ
SO LiD (Li fe Tec h no lo gi es, ÑØÀ) [30].

Îä íî âðå ìåí íî ñ ýòèì èäåè, çà ëî æåí íûå Áðåí íå ðîì,
áû ëè ðå à ëè çî âà íû â ñè ñ òå ìå âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî
ïè ðî ñåê âå íè ðî âà íèÿ 454, óâè äåâ øåé ñâåò â êîí öå 2005 ã.

[15]. Â äàí íîì ïîä õî äå èñ ïî ëü çó åò ñÿ ìå òîä ðå ãè ñò ðà öèè
âêëþ ÷å íèÿ íóê ëå î òè äà â ñèí òå çè ðó þ ùó þ ñÿ öåïü ÄÍÊ
ïóò¸ì ëþ ìè íî ìåò ðè ÷å ñêîé äå òåê öèè âû ñâî áîæ äà þ ùå ãî -
ñÿ ïðè ýòîì ïè ðî ôîñ ôà òà. Ñ ïî ìî ùüþ ýòîé ñè ñ òå ìû â
äî ñòà òî÷ íî êî ðîò êèå ñðî êè (2 ìåñ.) áûë ïîë íî ñòüþ ñåê -
âå íè ðî âàí âòî ðîé èí äè âè äó à ëü íûé ãå íîì ÷å ëî âå êà è
ñòî è ìîñòü ýòî ãî ïðî åê òà ñî ñòà âè ëà îêî ëî 1 ìëí äîëë. Ðå -
çó ëü òà òû ýòî ãî ïðî åê òà âî ìíî ãîì îïðå äå ëè ëè êî íåö ýïî -
õè ìå òî äîâ ìàñ ø òàá íî ãî êà ïèë ëÿð íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ,
êî òî ðûå ñòà ëè ïî ñòå ïåí íî ñäà âàòü ïî çè öèè è óñòó ïàòü
ìåñ òî âû ñî êî ïà ðàë ëå ëü íûì òåõ íî ëî ãè ÿì.
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Ðèñ. 1. Ñõå ìà ðà áî òû ñè ñ òåì ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïåð âî ãî è âòî ðî ãî ïî êî ëå íèé:
À — ñî âðå ìåí íàÿ ñõå ìà ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñýí ãå ðó ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÷å òûð¸õ ðàç ëè÷ íûõ ôëó î ðåñ öåí ò íûõ ìå òîê è òåð ìè íà òî ðîâ ïî ëè ìå ðè çà öèè 
ÄÍÊ. Ïî ñëå ýòà ïà ïî ëè ìå ðè çà öèè ðå àê öè îí íàÿ ñìåñü ðàç äå ëÿ åò ñÿ ïî ðàç ìå ðó ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå òî äîâ êà ïèë ëÿð íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà;
Á — îá ùàÿ ñõå ìà ñåê âå íè ðî âà íèÿ, õà ðàê òåð íàÿ äëÿ ñè ñ òåì âòî ðî ãî ïî êî ëå íèÿ. Ïî ñëå âêëþ ÷å íèÿ íóê ëå î òè äîâ (ñè ñ òå ìà Il lu mi na) èëè îëè ãî íóê ëå î -
òè äîâ (ñè ñ òå ìà SO LiD) â ðàñ òó ùóþ öåïü ÄÍÊ ïðî èñ õî äèò îò ìûâ êà èç áû òî÷ íûõ ðå à ãåí òîâ è ñêà íè ðî âà íèå ïî âåð õ íî ñòè ïðî òî÷ íîé ÿ÷åé êè. Çà òåì
ìåò êà óäà ëÿ åò ñÿ è öèêë ïî âòî ðÿ åò ñÿ çà íî âî[32]



Ïà ðàë ëå ëü íî ñ òåõ íî ëî ãè ÿ ìè ïðî ÷òå íèÿ íóê ëå î òèä -

íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ñî âåð øåí ñò âî âà ëèñü è ïîä õî äû 

ê êëî íà ëü íîé àì ï ëè ôè êà öèè. Òàê, â ñè ñ òå ìå êîì ïà íèè

Il lu mi na âìå ñ òî ýìó ëü ñè îí íîé ÏÖÐ áûë èñ ïî ëü çî âàí

òàê íà çû âà å ìûé brid ge PCR, èëè òâåð äî ôàç íûé ÏÖÐ,

èäó ùèé ïóò¸ì îá ðà çî âà íèÿ ìî ëå êó ëÿð íûõ ìî ñ òè êîâ

ìåæ äó çà êðåïë¸ííû ìè íà ïî âåð õ íî ñòè ïðî òî÷ íîé ÿ÷åé -

êè îëè ãî íóê ëå î òè äà ìè. Òà êîé ïîä õîä ïî çâî ëèë ÷à ñ òè÷ -

íî îáîé òè îãðà íè ÷å íèÿ, íà êëà äû âà å ìûå ýìó ëü ñè îí íîé

ÏÖÐ (äëè íà ôðàã ìåí òà ÄÍÊ) è äàë âîç ìîæ íîñòü áî ëåå

ýô ôåê òèâ íî êàð òè ðî âàòü ãå íîì íûå ïå ðå ñòðîé êè ìå òî -

äà ìè ñåê âå íè ðî âà íèÿ âòî ðî ãî ïî êî ëå íèÿ [2].

Îä íà êî, íå ñìîò ðÿ íà äî ñòèã íó òûå óñïå õè â ðàç âè -

òèè òåõ íî ëî ãèè, ïðè ìå íå íèå òà êèõ ïîä õî äîâ â ðå à ëü -

íîé êëè íè êî-äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîé ïðàê òè êå ñòà âè ëîñü ïîä

ñî ìíå íèå â ðå çó ëü òà òå âðå ìå íè ïðî ãî íà ïðè áî ðà —

âðåìÿ îä íî ãî çà ïó ñ êà ïîë íî ãå íîì íî ãî ñåê âå íà òî ðà ìî -

æåò ñî ñòàâ ëÿòü äî äâóõ íå äåëü. Íà êî íåö, îãðîì íûé

îáú¸ì äàí íûõ, ïî ëó ÷à å ìûé ñ îä íî ãî çà ïó ñ êà ïîë íî ãå -

íîì íî ãî ñåê âå íà òî ðà (äî 700 ìëðä ï.í.), çà òðóä íÿ åò êàê 

õðà íå íèå, òàê è äà ëü íåé øèé àíà ëèç òà êèõ äàí íûõ. Ïî -

ý òî ìó â öå ëÿõ óâå ëè ÷å íèÿ ñêî ðî ñòè ñåê âå íè ðî âà íèÿ è

óìå íü øå íèÿ îá ùåé ñòî è ìî ñòè ïðè áî ðîâ îñíîâ íû ìè

êîì ïà íè ÿ ìè-ïðî èç âî äè òå ëÿ ìè ñåê âå íà òî ðîâ âòî ðî ãî

ïî êî ëå íèÿ áû ëè ñî çäà íû «ìëàä øèå áðà òüÿ» ñó ùå ñò âó -

þ ùèõ ñè ñ òåì — áî ëåå êîì ïàê ò íûå, áû ñò ðûå è íå äî ðî -

ãèå ïðè áî ðû. Òàê, ñè ñ òå ìà Mi seq (Il lu mi na, ÑØÀ) îá ëà -

äà åò ïðî èç âî äè òå ëü íî ñòüþ â 40 ðàç ìå íü øåé, íå æå ëè

ïîë íàÿ âåð ñèÿ ïðè áî ðà — îäèí çà ïóñê äà¸ò âîç ìîæ -

íîñòü ðàñ øèô ðî âàòü ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü îá ùåé äëè -

íîé 15 ìëðä ï.í., òîã äà êàê ñè ñ òå ìà Hi Seq, îñíî âàí íàÿ

íà òîì æå ïðèí öè ïå ñåê âå íè ðî âà íèÿ, ïî çâî ëÿ åò ïðî ÷è -

òàòü îêî ëî 600 ìëðä íóê ëå î òè äîâ. Àíà ëî ãè÷ íû ìè ñè ñ -

òå ìà ìè îá çà âå ëèñü è äðó ãèå áèî òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèå êîì -

ïà íèè, è ñåé ÷àñ àê òèâ íî èä¸ò ðà áî òà ïî ïî ëó ÷å íèþ

îäîá ðå íèÿ FDA èñ ïî ëü çî âà íèÿ òà êèõ ïðè áî ðîâ â äèà -

ãíî ñ òè ÷å ñêèõ öå ëÿõ. Îä íà êî, ñ òî÷ êè çðå íèÿ àâ òî ðîâ

äàí íî ãî îá çî ðà, ýòî ìî æåò áûòü íå ñî âñåì îáî ñíî âàí íî 

ñ òî÷ êè çðå íèÿ òåõ íî ëî ãè ÷å ñêèõ è ôóí ê öè î íà ëü íûõ

îñî áåí íî ñòåé òà êèõ ñè ñ òåì. Íà ýòà ïàõ ïîä ãî òîâ êè ãå -

íîì íûõ áèá ëèî òåê è êëî íà ëü íîé àì ï ëè ôè êà öèè èñ -

õîä íûé ãå íå òè ÷å ñêèé ìà òå ðè àë ïîä âåð ãà åò ñÿ ìíî ãî -

êðàò íûì öèê ëàì ÏÖÐ, ÷òî âíî ñèò ñâîé íå ãà òèâ íûé

âêëàä â ñóì ìàð íóþ òî÷ íîñòü òà êèõ ñè ñ òåì. Êðî ìå òî ãî,

ïî ñêî ëü êó ýô ôåê òèâ íîñòü âêëþ ÷å íèÿ íóê ëå î òè äîâ â

öåïü ÄÍÊ âñå ãäà ìå íü øå 100%, ïî ïó ëÿ öèÿ ðàñ òó ùèõ
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Òàá ëè öà
Îñíîâ íûå ñó ùå ñò âó þ ùèå è ðàç ðà áà òû âà å ìûå ïëàò ôîð ìû âû ñî êî ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ

Íà è ìå íî âà íèå
ñåê âå íà òî ðà

Îñíî âà ïðî öåñ ñà ñåê âå íè ðî âà íèÿ 
è ïðî áî ïîä ãî òîâ êè

Äëè íà
ïðî ÷òå íèÿ,

ï.í.

Ìàê ñè ìà ëü íûé
âû õîä,

ìëí ï.í.

Âðåìÿ
àíà ëè çà

Óðî âåíü
îøè áîê

Roc he/454 GS
FLX Ti ta ni um

Ïè ðî ñåê âå íè ðî âà íèå, ýÏÖÐ
500—1000 700 23 ÷ 0,4—1,5%

Roc he/454 GS
Ju ni or

Ïè ðî ñåê âå íè ðî âà íèå, ýÏÖÐ
400 35 10 ÷ 0,4—1,5%

Ion Tor rent 
PGM

Ñåê âå íè ðî âà íèå ñèí òå çîì, ýÏÖÐ
200—400 Îò 1000 4 ÷ 1—3%

Il lu mi na Hi Seq
2000

Ñåê âå íè ðî âà íèå ñèí òå çîì, 
îá ðà òè ìûé òåð ìè íà òîð, òâåð äî ôàç íàÿ ÏÖÐ

Äî 2´100 Äî 600 000 Äî 11 äíåé 0,5—2%

Il lu mi na Mi Seq Ñåê âå íè ðî âà íèå ñèí òå çîì,
òâåð äî ôàç íàÿ ÏÖÐ

Äî 2´250 Äî 15 000 Äî 27 ÷ 0,5—2%

Li fe Tec h no lo gi es 
5500xl

Ñåê âå íè ðî âà íèå ëè ãè ðî âà íè åì ìå ÷å íûõ
îëè ãî íóê ëå î òè äîâ, ýÏÖÐ

2´60 Äî 300 000 Äî 7 äíåé 0,20%

Ion Tor rent 
Pro ton

Ñåê âå íè ðî âà íèå ñèí òå çîì, ýÏÖÐ
200 10 000 4 ÷ —

He liS co pe Îä íî ìî ëå êó ëÿð íîå ñåê âå íè ðî âà íèå 
ïóò¸ì ñèí òå çà öå ïè

Äî 55 35 000 Äî 8 äíåé 3—5%

Pa ci fic 
Bi oS ci en ces

Ñåê âå íè ðî âà íèå îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë 
â ðå à ëü íîì âðå ìå íè 

Äî 6000 90 1 ÷ 13—15%

Ox ford Na no po re
Tec h no lo gi es

Áèî ëî ãè ÷å ñêèå è òâåð äî òå ëü íûå íà íî ïî ðû,
ýëåê ò ðè ÷å ñêîå ñ÷è òû âà íèå 

— — — —

Nob le gen Òâåð äî òå ëü íûå íà íî ïî ðû,
îï òè ÷å ñêîå ñ÷è òû âà íèå

— — — —

Ge nia Áèî ëî ãè ÷å ñêèå íà íî ïî ðû,
ýëåê ò ðè ÷å ñêîå ñ÷è òû âà íèå

— — — —

IBM Òâåð äî òå ëü íûå íà íî ïî ðû,
ýëåê ò ðè ÷å ñêîå ñ÷è òû âà íèå

— — — —

Ïðè ìå ÷à íèå. Ïðî ÷åðê (—) — èí ôîð ìà öèÿ íå äî ñòóï íà



öå ïåé ÄÍÊ ñ êàæ äûì øà ãîì ñòà íî âèò ñÿ âñ¸ áî ëåå äå -
ñèí õ ðî íè çè ðî âàí íîé [32]. Ýòî ÿâ ëå íèå íà çû âà åò ñÿ äå -
ôà çè ðî âà íè åì è âû çû âà åò çíà ÷è òå ëü íîå óìå íü øå íèå
êà ÷å ñò âà ñèã íà ëà ïî ìå ðå ïðî äâè æå íèÿ ê 3’-êîí öó ìî -
ëå êó ëû ÄÍÊ è, òà êèì îá ðà çîì, ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íèì èç
îñíîâ íûõ ôàê òî ðîâ, ñíè æà þ ùèõ ìàê ñè ìà ëü íóþ äëè íó
ïðî ÷òå íèÿ. Íà êî íåö, íå ëü çÿ íå îò ìå òèòü, ÷òî íå áî ëü -
øàÿ äëè íà ïðî ÷òå íèé âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íûõ ñè ñ òåì 
ïî ñðàâ íå íèþ ñ ñýí ãå ðîâ ñêè ìè (êà ïèë ëÿð íû ìè) ñåê âå -
íà òî ðà ìè ñî çäà¸ò îïðå äåë¸ííûå çà òðóä íå íèÿ â êàð òè -
ðî âà íèè äàí íûõ ïðî ÷òå íèé íà ðå ôå ðåí ò íûé ãå íîì
[27]. Ïî äû òî æè âàÿ âû øå ñêà çàí íîå, ìîæ íî óòâåð æ äàòü, 
÷òî òåõ íî ëî ãèè ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïåð âî ãî è âòî ðî ãî ïî -
êî ëå íèé, íå ñî ìíåí íî, ïðî èç âå ëè ðå âî ëþ öèþ â ãå íîì -
íûõ òåõ íî ëî ãè ÿõ, îä íà êî òîò ôàêò, ÷òî äëÿ ðå øå íèÿ
êëè íè êî-äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ çà äà÷ îä íî âðå ìåí íî íå îá õî -
äè ìû òî÷ íîñòü, ñêî ðîñòü ðà áî òû è îò íî ñè òå ëü íî íå -
áîëü øàÿ ñòî è ìîñòü ïðè áî ðîâ, ïî ðîä æ äà åò çíà ÷è òå ëü -
íûé çà ïðîñ íà ñî çäà íèå ïðèí öè ïè à ëü íî íî âûõ òåõ íî -
ëî ãè ÷å ñêèõ ïîä õî äîâ.

Ïå ðå õîä ê íî âûì ñè ñ òå ìàì ñåê âå íè ðî âà íèÿ

Ëî ãè÷ íî ðàñ ñó äèòü, ÷òî ñëå äó þ ùåå ïî êî ëå íèå ñè ñ -
òåì ñåê âå íè ðî âà íèÿ äîë æíî íà çû âà òü ñÿ ñåê âå íà òî ðà ìè
òðå òüå ãî ïî êî ëå íèÿ. Îä íà êî íà äàí íûé ìî ìåíò â íà ó÷ -
íîì ñî îá ùå ñò âå åäè íîå ìíå íèå ïî ýòî ìó ïî âî äó îò ñóò -
ñò âó åò. Â ïåð âóþ î÷å ðåäü, ýòî ñâÿ çà íî ñ âî ïðî ñîì, ÷òî
æå äîë æåí ñîáîé ïðåä ñòàâ ëÿòü ñåê âå íà òîð òðå òüå ãî ïî -
êî ëå íèÿ, êî òî ðûé ñìî æåò íàé òè ðó òèí íîå ïðè ìå íå íèå â 
êëè íè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ? Î÷å âèä íî, ÷òî òà êîé ïðè -
áîð äîë æåí ñî ÷å òàòü â ñå áå îò êàç îò îï òè ÷å ñêèõ ñè ñ òåì
äå òåê öèè âñëåä ñò âèå î÷å âèä íîé äî ðî ãî âèç íû âû ñî êî -
ðàç ðå øà þ ùèõ îï òè ÷å ñêèõ ñè ñ òåì è ôëó î ðåñ öåí ò íûõ ìå -
òîê. Êðî ìå òî ãî, äëÿ ïî âû øå íèÿ òî÷ íî ñòè ïðè áî ðà î÷å -
âèä íûì øà ãîì ÿâ ëÿ åò ñÿ îò êàç îò ìíî ãî ÷èñ ëåí íûõ ðà óí -
äîâ àì ï ëè ôè êà öèè â õî äå ïðî áî ïîä ãî òîâ êè, çíà ÷è òå ëü -
íî ñíè æà þ ùèõ ôàê òè ÷å ñêóþ òî÷ íîñòü ïðè áî ðà. Òà êèì
îá ðà çîì, ïðè áîð äîë æåí îáåñ ïå ÷è âàòü ýëåê ò ðè ÷å ñêóþ
äå òåê öèþ ñèã íà ëà îò îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë ÄÍÊ. Îä íà êî,
íå ñìîò ðÿ íà äî ñòà òî÷ íî ÷¸òêîå îïðå äå ëå íèå, çíà ÷è òå ëü -
íîå êî ëè ÷å ñò âî ñó ùå ñò âó þ ùèõ è ðàç ðà áà òû âà å ìûõ â íà -
ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò ñè ñ òåì âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ íå âïè ñû âàåò ñÿ â íà ñòî ëü êî ÿñ íî îáî çíà -
÷åí íûå ãðà íè öû.

Îä íîé èç òåõ íî ëî ãèé, íà õî äÿ ùèõ ñÿ íà ñòû êå âòî ðî -
ãî è òðå òüå ãî ïî êî ëå íèé ñåê âå íà òî ðîâ, ñëó æèò òåõ íî ëî -
ãèÿ Ion Tor rent (Li fe Tec h no lo gi es, ÑØÀ), â êî òî ðîé èñ -
ïî ëü çó åò ñÿ ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ñèã íà ëà íà ïî ëó ïðî âîä -
íè êî âûõ ÷è ïàõ. Â îñíî âå ðà áî òû ëå æèò ïðî ñòîé ïðèí -
öèï: ïðè âêëþ ÷å íèè íóê ëå î òè äà â ðàñ òó ùóþ öåïü ÄÍÊ
ïðî èñ õî äèò âû äå ëå íèå ïè ðî ôîñ ôà òà (äå òåê öèÿ êî òî ðî -
ãî èñ ïî ëü çó åò ñÿ â ñè ñ òå ìå 454) è èîíà âî äî ðî äà, èñ -
ïîëü çó å ìî ãî â êà ÷å ñò âå àíà ëè òà â äàí íîé ñè ñ òå ìå.
Îñíîâ íîå å¸ äî ñòî èí ñò âî — èñ ïî ëü çî âà íèå â êà ÷å ñò âå
äå òåê òî ðîâ ïî ëó ïðî âîä íè êî âûõ ÷è ïîâ, ñî äåð æà ùèõ îò
îä íî ãî äî íå ñêî ëü êèõ äå ñÿò êîâ ìèë ëè î íîâ ëó íîê (â çà -

âè ñè ìî ñòè îò ¸ìêî ñ òè ÷è ïà), â êàæ äîé èç êî òî ðûõ íà -
õî äèò ñÿ àíà ëè çè ðó å ìàÿ ìèê ðî ÷à ñ òè öà ñ êëî íà ëü íî àì -
ï ëè ôè öè ðî âàí íû ìè ìî ëå êó ëà ìè ÄÍÊ. Äå òåê öèÿ èîíà
âî äî ðî äà ïðî èñ õî äèò ïóò¸ì ïðÿ ìî ãî èç ìå ðå íèÿ èç ìå -
íå íèÿ pH ñðå äû. Ýòî ïî çâî ëÿ åò ïðî èç âî äèòü äå òåê öèþ
ñèã íà ëà áåç èñ ïî ëü çî âà íèÿ îï òè êè, ÷òî çíà ÷è òå ëü íî
ñíè æà åò ñòî è ìîñòü êàê ïðè áî ðà, òàê è ïðî öåñ ñà ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ. Ïðè ýòîì îá ùèé ïðèí öèï ïðî áî ïîä ãî òîâ -
êè òàê æå âêëþ ÷à åò â ñå áÿ ýòàï êëî íà ëü íîé àì ï ëè ôè êà -
öèè ïðè ïî ìî ùè ýìó ëü ñè îí íîé ÏÖÐ, ÷òî íå ïî çâî ëÿ åò
îò íå ñ òè äàí íûé ïðè áîð ê ñè ñ òå ìàì ñåê âå íè ðî âà íèÿ
òðå òüå ãî ïî êî ëå íèÿ [25].

Ñåê âå íè ðî âà íèå îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë íóê ëå è íî âûõ êèñ ëîò

Ïåð âûì ïðè áî ðîì, ïî çâî ëÿ þ ùèì ïðî âî äèòü ñåê âå -
íè ðî âà íèå îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë ÄÍÊ, ñòàë ïðè áîð He li -
cos Ge ne tic Ana ly sis Plat form (He li cos, ÑØÀ). Ðà áî òà
äàí íîé ñè ñ òå ìû îñíî âû âà ëàñü íà âè çó à ëè çà öèè ðî ñ òà
öå ïè ÄÍÊ, ò.å. ïî ñâîåé ñó òè ìà ëî îò ëè ÷à ëàñü îò ñè ñ òåì
ñåê âå íè ðî âà íèÿ âòî ðî ãî ïî êî ëå íèÿ. Îä íà êî âû ñî êîå
ðàç ðå øå íèå îï òè êè è ýô ôåê òèâ íîñòü ôëó î ðåñ öåí ò íî
ìå ÷åí íûõ àíà ëî ãîâ íóê ëå î òè äîâ ïî çâî ëÿ ëà âè çó à ëè çè -
ðî âàòü îäè íî÷ íûå ìî ëå êó ëû ÄÍÊ ìàò ðè öû, íå ïðè áå ãàÿ 
ê êëî íà ëü íîé àì ï ëè ôè êà öèè ãå íîì íîé áèá ëèî òå êè.
Ïðè ýòîì äå òåê öèÿ îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë ñ èñ ïî ëü çî âà íè -
åì ñòàí äàð ò íîé òåõ íî ëî ãèè ïðî èñ õî äè ëà íå òî÷ íî. Óðî -
âåíü îøèá êè îäè íî÷ íî ãî ïðî ÷òå íèÿ ñî ñòàâ ëÿë îêî ëî
0,5%, à ìàê ñè ìà ëü íàÿ äëè íà ñî ñòàâ ëÿ ëà 32 íóê ëå î òè äà.
Ïî ìè ìî ýòî ãî, ñòî è ìîñòü ïðè áî ðà è ðå à ãåí òîâ áû ëà
ñòîëü âû ñî êà, ÷òî âêó ïå ñ îñòà ëü íû ìè óêà çàí íû ìè ïà -
ðà ìåò ðà ìè íå ïî çâî ëè ëà ýòîé òåõ íî ëî ãèè çà âî å âàòü
ïðî÷ íîå ìåñ òî â íà ó÷ íûõ ëà áî ðà òî ðè ÿõ [24].

Ñåê âå íè ðî âà íèå îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë â ðå à ëü íîì âðå ìå íè

Áî ëåå ñåðü¸çíûå ïî çè öèè ñåé ÷àñ çà íè ìà åò ñè ñ òå ìà
Pac Bio RS (Pa ci fic Bi os ci en ces, ÑØÀ), ïî çâî ëÿ þ ùàÿ
îñó ùå ñò â ëÿòü ñåê âå íè ðî âà íèå îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë
ÄÍÊ â ðå à ëü íîì âðå ìå íè. Äàí íàÿ òåõ íî ëî ãèÿ ïî çâî ëÿ -
åò â ðå à ëü íîì âðå ìå íè ñëå äèòü çà êè íå òè êîé âêëþ ÷å -
íèÿ íóê ëå î òè äîâ â ðàñ òó ùóþ öåïü ÄÍÊ ïî ñðåä ñò âîì
ñïå öè à ëü íûõ óñòðîéñòâ — âîë íî âî äîâ ñ íó ëå âîé ìî äîé
(ze ro-mo de wa ve gu i de, ÂÍÌ). Â ïî ëó ïðî âîä íè êî âîì
÷è ïå, ñî äåð æà ùåì îêî ëî 75 òûñ. òà êèõ âîë íî âî äîâ,
ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çà èì ìî áè ëè çó åò ñÿ íà äíå ÿ÷å åê. Â õî äå
ñåê âå íè ðî âà íèÿ ìàò ðè öà ÄÍÊ ñâÿ çû âà åò ñÿ ñ ïî ëè ìå -
ðà çîé, ïî ñëå ÷å ãî ïî äà þò ñÿ íóê ëå î òè äû è íà ÷è íà åò ñÿ
ðå ãè ñò ðà öèÿ ñèã íà ëà â ðå à ëü íîì âðå ìå íè ïðè ïî ìî ùè
ñè ñ òå ìû îï òè êè. Èñ ïî ëü çó å ìûå àíà ëî ãè íóê ëå î òè äîâ
ñî äåð æàò ôëó î ðåñ öåí ò íóþ ìåò êó, ïðè ñî å äèí¸ííóþ ê
5’-ôîñ ôàò íûì ãðóï ïàì. Ïðè âêëþ ÷å íèè íóê ëå î òè äîâ
ôëó î ðåñ öåí ò íàÿ ìåò êà âû ñâî áîæ äà åò ñÿ è äèô ôóí äè ðó -
åò â çî íó âîë íî âî äà, ðå ãè ñò ðè ðó å ìóþ ñè ñ òå ìîé îï òè êè. 
Ïî ñêî ëü êó âêëþ ÷å íèå íóê ëå î òè äà ïðî èñ õî äèò çà ìèë -
ëè-, à äèô ôó çèÿ — çà ìèê ðî ñå êóí äû, èí êîð ïî ðà öèÿ
íóê ëå î òè äà äà¸ò ñèã íàë, äî ñòà òî÷ íûé äëÿ òî ãî, ÷òî áû
îò ëè ÷èòü åãî îò øó ìà âîë íî âî äà, ñî çäàí íî ãî äèô ôóí -
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äè ðó þ ùè ìè ìî ëå êó ëà ìè (ðèñ. 2À). Ïî ìè ìî âîç ìîæ íî -
ñòè ñåê âå íè ðî âàòü åäè íè÷ íûå ìî ëå êó ëû âàæ íûì äî -
ñòî èí ñò âîì äàí íîé ñè ñ òå ìû ÿâ ëÿ åò ñÿ äëè íà ïðî ÷òå íèÿ. 
Â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò ñðåä íÿÿ äëè íà ïðî ÷òå íèÿ ñî ñòàâ -
ëÿ åò 3000 ï.í., à âðåìÿ ïðî ãî íà ïðè ýòîì — îò 30 äî
60 ìèí. Êðî ìå òî ãî, Pac Bio RS — åäèí ñò âåí íàÿ äî ñòóï -
íàÿ òåõ íî ëî ãèÿ, ïî çâî ëÿ þ ùàÿ äå òåê òè ðî âàòü ìå òè ëè -
ðî âàí íûé öè òî çèí ñ ðàç ðå øå íè åì â 1 íóê ëå î òèä, íå
ïðè ìå íÿÿ ïðè ýòîì áè ñó ëü ôèò íîé êîí âåð ñèè ãå íîì íîé 
ÄÍÊ [3]. Îãðà íè ÷å íèÿ íà ïðè ìå íå íèå äàí íîé ñè ñ òå ìû
â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè êå îïðå äå ëÿ þò ñÿ â ïåð âóþ î÷å -
ðåäü âå ðî ÿò íî ñòüþ îøèá êè îäè íî÷ íî ãî ïðî ÷òå íèÿ, êî -
òî ðàÿ ñî ñòàâ ëÿ åò 15—20% è ÿâ ëÿ åò ñÿ ñà ìîé âû ñî êîé
äëÿ êîì ìåð ÷å ñêè äî ñòóï íûõ ïðè áî ðîâ, à òàê æå çíà ÷è -
òå ëü íîé ñòî è ìî ñòüþ è ãðî ìîç äêî ñòüþ àï ïà ðà òà, êî òî -
ðûé âå ñèò îêî ëî 1,5 ò.

Ñè ñ òå ìû ñåê âå íè ðî âà íèÿ íà îñíî âå íà íî ïîð

Ïîä ñåê âå íè ðî âà íè åì ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà íî ïîð ïî -

íè ìà åò ñÿ îïðå äå ëå íèå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè îäè íî÷ íûõ

ìî ëå êóë íóê ëå è íî âûõ êèñ ëîò, ïðî õî äÿ ùèõ ÷å ðåç ïî ðû

ðàç ìå ðîì íå ñêî ëü êî íà íî ìåò ðîâ ïîä âîç äåé ñò âè åì ýëåê -

ò ðè ÷å ñêî ãî ïî ëÿ. Ïðèí öèï îñíî âàí íà òîì, ÷òî ïðè ïðî -

õîæ äå íèè íóê ëå è íî âûõ êèñ ëîò ÷å ðåç òîí êèå ïë¸íêè ñ íà -

íî ïî ðà ìè çà ïðî öåñ ñîì ïðî õîæ äå íèÿ ìîæ íî íà áëþ äàòü,

èç ìå ðÿÿ ïðè ýòîì èîí íûé òîê ÷å ðåç íà íî ïî ðó [8].

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ àê òèâ íî ðàç ðà áà òû âà åò ñÿ ìíî æå -

ñò âî ðàç ëè÷ íûõ ñè ñ òåì, îñíî âàí íûõ íà ýòîì ïðèí öè ïå.

Ê îñíîâ íûì äî ñòî èí ñò âàì òà êî ãî ïîä õî äà îò íî ñÿò ñÿ îò -

ñóò ñò âèå êà êîé-ëè áî ïðî áî ïîä ãî òîâ êè ïå ðåä çà ïó ñ êîì

ïðè áî ðà, äëè íà ïðî ÷òå íèÿ, äî ñòè ãà þ ùàÿ íå ñêî ëü êèõ

ìèë ëè î íîâ ïàð íóê ëå î òè äîâ è, íà êî íåö, òî, ÷òî ïî ñëå äî -
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Ðèñ. 2. Îá ùèå ïðèí öè ïû ðà áî òû íå êî òî ðûõ ñè ñ òåì ñåê âå íè ðî âà íèÿ òðå òüå ãî ïî êî ëå íèÿ. Ñè ñ òå ìû ñåê âå íè ðî âà íèÿ òðå òüå ãî ïî êî ëå íèÿ îïðå -
äå ëÿ þò ñÿ ïðÿ ìûì îïðå äå ëå íè åì ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè îäè íî÷ íûõ ìî ëå êóë íóê ëå è íî âûõ êèñ ëîò:
A — òåõ íî ëî ãèÿ êîì ïà íèè Pa ci fic Bi os ci en ces. ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çà èì ìî áè ëè çî âà íà â âîë íî âî äå ñ íó ëå âîé ôà çîé è âêëþ ÷å íèÿ íóê ëå î òè äà ðå ãè -
ñò ðè ðó åò ñÿ ïó òåì èç ìå ðå íèÿ èí òåí ñèâ íî ñòè ôëó î ðåñ öåí öèè íóê ëå î òè äîâ, ìå ÷å ííûõ ïî ãàì ìà-ôîñ ôà òó;
Á — ÄÍÊ-òðàí çè ñòîð êîì ïà íèè IBM, ïðî ÷è òû âà þ ùèé èí äè âè äó à ëü íûå îñíî âà íèÿ ìî ëå êó ëû îä íî öå ïî ÷å÷ íîé ÄÍÊ â ïðî öåñ ñå èõ ïðî õîæ äå íèå 
÷å ðåç òâåð äî ôàç íóþ íà íî ïî ðó, ÷å ðå äó þ ùóþ ñëîè ìå òàë ëà (ñâåò ëî-ñå ðûé) è äè ý ëåê ò ðè êà (ò¸ìíî-ñå ðûé);
Â — òåõ íî ëî ãèÿ Ox ford Na no po re èñ ïî ëü çó åò èç ìå ðå íèå ïà ðà ìåò ðîâ òðàíñ ëî êà öèè ÷å ðåç ïî ðó îäè íî÷ íûõ íóê ëå î òè äîâ, «îò ðå çàí íûõ» îò ìî -
ëå êó ëû ÄÍÊ ýê çî íóê ëå à çîé [23]



âà òå ëü íîñòü ÄÍÊ èëè ÐÍÊ ìî æåò ñ÷è òû âà òü ñÿ íà ïðÿ -
ìóþ, áåç ñèí òå çà êîì ï ëå ìåí òàð íîé öå ïè ÄÍÊ. Ñåé ÷àñ
äî ñòà òî÷ íî ñëîæ íî îöå íèòü âîç ìîæ íûé ïî òåí öè àë òà êîé 
ìå òî äî ëî ãèè, îä íà êî íå ëü çÿ èñê ëþ ÷àòü, ÷òî îí ëå æèò äà -
ëå êî çà ïðå äå ëà ìè ñåê âå íè ðî âà íèÿ ÄÍÊ/ÐÍÊ, à ìî æåò
áûòü ïðè ìåí¸í äëÿ äå òåê öèè ìà ëûõ ìî ëå êóë è áèî ñåí ñî -
ðè êè [34]. Ñåé ÷àñ îñíîâ íûå óñè ëèÿ ïî ðàç ðà áîò êå òåõ íî -
ëî ãèè íà íî ïîð ñêîí öåí ò ðè ðî âà íû íà ïîä áî ðå îï òè ìà ëü -
íûõ õà ðàê òå ðè ñòèê ïîð, êî òî ðûå áó äóò ïî çâî ëÿòü îñó ùå -
ñò â ëÿòü êîí ò ðî ëè ðó å ìóþ òðàíñ ëî êà öèþ è äå òåê öèþ íóê -
ëå è íî âûõ êèñ ëîò. Íà íî ïî ðû êîí ñò ðó è ðó þò ñÿ íà îñíî âå
áèî ëî ãè ÷å ñêèõ, òâåð äî ôàç íûõ ìà òå ðè à ëîâ èëè æå êîì áè -
íà öèè îáî èõ [5]. Îä íà èç íàè áî ëåå ïåð ñ ïåê òèâ íûõ òåõ íî -
ëî ãèé èñ ïî ëü çó åò â êà ÷å ñò âå íà íî ïî ðû à-ãå ìî ëè çèí —
òðàíñ ìåì á ðàí íûé áå ëîê çî ëî òè ñòî ãî ñòà ôè ëî êîê êà,
ôîð ìè ðó þ ùèé ãåï òà ìåð íûå ïî ðî âûå ñòðóê òó ðû â ëè ïèä -
íîì áèñ ëîå [7]. Ñòà áè ëü íîñòü ýòî ãî áåë êà è îò íî ñè òå ëü íî 
ïðî ñòîé ñïî ñîá åãî ïðî èç âîä ñò âà, à òàê æå òî, ÷òî ñòðóê -
òó ðà ýòî ãî áåë êà èç âå ñò íà, ïî çâî ëÿ åò ìî äè ôè öè ðî âàòü
åãî ñòàí äàð ò íû ìè ìå òî äà ìè ãåí íîé èí æå íå ðèè è òà êèì
îá ðà çîì äî ñòè ãàòü îï òè ìà ëü íûõ ñâîéñòâ íà íî ïîð. Ýòà
òåõ íî ëî ãèÿ áû ëà ïðè îá ðå òå íà êîì ïà íèåé Ox ford Na no -
po res (Âå ëè êîá ðè òà íèÿ) è â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò óæå ñòà ëà
ïåð âîé ñè ñ òå ìîé ñåê âå íè ðî âà íèÿ íà îñíî âå íà íî ïîð,
ïðåä ñòàâ ëåí íîé íà ñî âðå ìåí íîì ðûí êå (ðèñ. 2Â). Â ïî -
ñëåä íèå ãî äû, îä íà êî, âíè ìà íèå ðàç ðà áîò ÷è êîâ âñ¸ áî ëü -
øå ñäâè ãà åò ñÿ â ñòî ðî íó òâåð äî ôàç íûõ íà íî ïîð íà îñíî -
âå ãðà ôå íà èëè íè òðè äà êðåì íèÿ, â ïåð âóþ î÷å ðåäü, èç-çà 
ýêî íî ìè ÷å ñêîé ýô ôåê òèâ íî ñòè èõ ïðî èç âîä ñò âà [4]. Íå -
ñî ìíåí íî, äå òåê öèÿ ñèã íà ëà íà îñíî âå èç ìå íå íèÿ ýëåê ò -
ðè ÷å ñêèõ ïà ðà ìåò ðîâ íà íî ïîð, èç ñî îá ðà æå íèé ïðî ñòî òû 
è ñòî è ìî ñòè, — îï òè ìà ëü íàÿ ìå òî äè êà, îä íà êî ñè ñ òå ìû
îï òè ÷å ñêîé äå òåê öèè òàê æå ðàç ðà áà òû âà þò ñÿ. Ïîä õîä,
ðàç ðà áà òû âà å ìûé êîì ïà íèåé Nob le gen, òðå áó åò ïðåä âà -
ðè òå ëü íîé êîí âåð ñèè íóê ëå è íî âûõ êèñ ëîò â ôëó î ðåñ -
öåí ò íî ìå ÷åí íóþ çà êî äè ðî âàí íóþ ôîð ìó, êî òî ðàÿ ìî -
æåò áûòü ïðî ÷è òà íà â âè äå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ôëó î ðåñ -
öåí ò íûõ ñèã íà ëîâ, ïðî õî äÿ ùèõ ÷å ðåç ïî ðó [16]. Â êîì ïà -
íèè IBM ñåé ÷àñ ðàç ðà áà òû âà åò ñÿ òàê íà çû âà å ìûé
ÄÍÊ-òðàí çè ñòîð, ïðåä ñòàâ ëÿ þ ùèé ñî áîé ñè ñ òå ìó òâåð -
äî ôàç íûõ íà íî ïîð, â êî òî ðîé òðàíñ ëî êà öèÿ ìî ëå êó ëû
ÄÍÊ ÷å ðåç ìåì á ðà íó è îïðå äå ëå íèå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè
îñó ùå ñò â ëÿ þò ñÿ ïóò¸ì èç ìå ðå íèÿ ìî äó ëÿ öèé íà ïðÿ æå -
íèÿ (ðèñ. 2Á) [13]. Ïðè ýòîì íå îá õî äè ìî îò ìå òèòü, ÷òî,
íå ñìîò ðÿ íà êà æó ùó þ ñÿ âû èã ðûø íîñòü ìíî ãèõ ïîä õî -
äîâ, îï òè ìà ëü íàÿ êîì áè íà öèÿ òè ïà íà íî ïîð è ìå òî äà äå -
òåê öèè ìî æåò áûòü ñïå öè ôè ÷å ñêîé äëÿ êàæ äî ãî êîí ê ðåò -
íî ãî ýê ñ ïå ðè ìåí òà ëü íî ãî ïðè ëî æå íèÿ.

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ðÿ äîì ëà áî ðà òî ðèé è êîì ïà íèé
òàê æå âå äóò ñÿ ðàç ðà áîò êè ìå òî äîâ ïðÿ ìîé âè çó à ëè çà öèè 
ìî ëå êóë ÄÍÊ ïóò¸ì ñêà íè ðó þ ùåé òóí íå ëü íîé èëè
òðàíñ ìèñ ñè îí íîé ýëåê ò ðîí íîé ìèê ðî ñêî ïèè. Ïî çà ÿâ -
ëå íè ÿì ðàç ðà áîò ÷è êîâ, äëè íà ïðî ÷òå íèÿ áó äåò ñî ñòàâ -
ëÿòü íå ñêî ëü êî ìèë ëè î íîâ ïàð íóê ëå î òè äîâ, îä íà êî äî -
ñòî âåð íûõ ðå çó ëü òà òîâ ïî êà íå ïî ëó ÷å íî, î ÷¸ì ãî âî ðèò
ïîë íîå îò ñóò ñò âèå ïóá ëè êà öèé.

Ïðè ìå íå íèå ñè ñ òåì ñåê âå íè ðî âà íèÿ âòî ðî ãî ïî êî ëå íèÿ
â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè êå

Îñíîâ íûå ïðè ëî æå íèÿ

Íå ñìîò ðÿ íà áóð íîå ðàç âè òèå òà êèõ ìå òî äèê, êàê
ÐÍÊ-ñåê âå íè ðî âà íèå, ñåê âå íè ðî âà íèå èì ìó íîï ðå öè -
ïè òè ðî âàí íî ãî õðî ìà òè íà è áè ñó ëü ôèò íîå ñåê âå íè ðî -
âà íèå, îñíîâ íûì ïðè ìå íå íè åì âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü -
íûõ ñè ñ òåì îñòà¸òñÿ ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íîì íîé ÄÍÊ.
Ãî âî ðÿ î ðàç ëè÷ íûõ ïîä õî äàõ ê äàí íî ìó âî ïðî ñó, ñòî èò
ââå ñ òè íå ñêî ëü êî òåð ìè íîâ, îáî çíà ÷à þ ùèõ êëþ ÷å âûå
ïà ðà ìåò ðû ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî ýê ñ ïå ðè ìåí òà ïî ñåê -
âå íè ðî âà íèþ:

à) ãëó áè íà ïî êðû òèÿ — êî ëè ÷å ñò âî åäè íè÷ íûõ ïðî -
÷òå íèé, ïðè õî äÿ ùèõ ñÿ òå î ðå òè ÷å ñêè íà êàæ äûé íóê ëå î -
òèä ãå íî ìà, ðàñ ñ÷è òû âà å ìîå ïî ôîð ìó ëå:

Ãëóáèíà ïîêðûòèÿ
Ñóììàðíûé âûõîä ïðèáîðà

Ðàçìåð ãåí
=

îìà
;

á) òî÷ íîñòü åäè íè÷ íî ãî ïðî ÷òå íèÿ — âå ðî ÿò íîñòü
îøèá êè ñè ñ òå ìû â êàæ äîì ïðî ÷è òàí íîì íóê ëå î òè äå áåç
ó÷¸òà ìíî ãî êðàò íî ãî ïî êðû òèÿ;

â) ìóëü òè ïëåê ñè ðî âà íèå îá ðàç öîâ — ìå òîä ïîä ãî òîâ êè 
áèá ëèî òåê ãå íîì íîé ÄÍÊ, ïî çâî ëÿ þ ùèé ïðî âî äèòü
àíà ëèç ãå íîì íî ãî ìà òå ðè à ëà íå ñêî ëü êèõ ïà öè åí òîâ â
îä íîì çà ïó ñ êå ïðè áî ðà, íå ïðî âî äÿ ïðè ýòîì ôè çè ÷å -
ñêî ãî ðàç äå ëå íèÿ ïðî òî÷ íîé ÿ÷åé êè. Ýòî îñó ùå ñò â ëÿ åò -
ñÿ ïðè ïî ìî ùè ÄÍÊ-øòðèõ-êî äîâ — êî ðîò êèõ, çà ðà íåå
èç âå ñò íûõ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé äëè íîé 8—10 ï.í., ïðè -
ñî å äè íÿ å ìûõ ê ãå íîì íîé ÄÍÊ íà ýòà ïå ëè ãè ðî âà íèÿ
àäàï òå ðîâ. Â õî äå ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñè ñ òå ìà ïðî ÷è òû âà åò
ýòè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè è ïðî âî äèò ñî ïî ñòàâ ëå íèå ïðî -
÷òå íèå—îá ðà çåö â àâ òî ìà òè ÷å ñêîì ðå æè ìå.

Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèå ýê ñ ïå ðè ìåí òû ïî ñåê âå íè ðî âà -
íèþ ãå íîì íîé ÄÍÊ óñëîâ íî ìîæ íî ðàç äå ëèòü íà äâå
ãðóï ïû — ïîë íî ãå íîì íîå è òàð ãåò íîå ðå ñåê âå íè ðî âà íèå. 
Ïîë íî ãå íîì íîå ðå ñåê âå íè ðî âà íèå, êàê ïðà âè ëî, ïðè ìå -
íÿ åò ñÿ ïðè ïîë íî ãå íîì íûõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ àñ ñî öè à öèè
(GWAS) èëè âû ïîë íÿ åò ñÿ â ðàì êàõ êðóï íûõ ïðî åê òîâ ïî
ñáî ðó äàí íûõ (íà ïðè ìåð, ïðî åêò 1000 ãå íî ìîâ). Òà êîé
ïîä õîä ïî äðà çó ìå âà åò äå òà ëü íîå îïè ñà íèå âñåõ ìó òà öèé
è õðî ìî ñîì íûõ ïå ðå ñòðî åê â ãå íî ìå. Ââè äó òî ãî, ÷òî
îêî ëî 50% ãå íî ìà ÷å ëî âå êà ñî ñòàâ ëÿ þò ðàç íî îá ðàç íûå
ïî âòî ðû [10], êàð òè ðî âà íèå êî ðîò êèõ ïðî ÷òå íèé ìî æåò
áûòü íå ýô ôåê òèâ íûì è òðå áî âàòü îãðîì íî ãî ïî êðû òèÿ
(äî 1000õ). Ñ öå ëüþ ðå øå íèÿ ýòîé ïðîá ëå ìû èñ ïî ëü çó þò -
ñÿ ìå òî äû ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïàð íûõ ôðàã ìåí òîâ. Â òà êîì
ïîä õî äå ãå íîì íàÿ ÄÍÊ ðàñ ùåï ëÿ åò ñÿ íà êðóï íûå ôðàã -
ìåí òû çà ðà íåå èç âå ñò íîé äëè íû (ðàç ìåð ìî æåò ñî ñòàâ -
ëÿòü îò 1000 äî 10 000 ï.í.). Ïî ñëå ýòî ãî ïðè ïî ìî ùè ðàç -
ëè÷ íûõ ìà íè ïó ëÿ öèé èç òà êèõ ôðàã ìåí òîâ ãî òî âèò ñÿ ãå -
íîì íàÿ áèá ëèî òå êà, óñòðî åí íàÿ òà êèì îá ðà çîì, ÷òî ïî -
ñëå äó þ ùå ìó ñåê âå íè ðî âà íèþ ïîä âåð ãà þò ñÿ äâà ôðàã -
ìåí òà, íà õî äÿ ùèõ ñÿ íà îïðå äåë¸ííîì ðàñ ñòî ÿ íèè îäèí
îò äðó ãî ãî. Â òà êîì ñëó ÷àå äà æå åñ ëè îäèí èç ôðàã ìåí òîâ
ïðè êàð òè ðî âà íèè ïî ïàä¸ò íà òîò èëè èíîé ïî âòîð (÷òî
ïî äðà çó ìå âà åò «íå îä íî çíà÷ íîå» êàð òè ðî âà íèå íà íå -
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ñêîëü êî ó÷à ñò êîâ ãå íî ìà), îí áó äåò èìåòü «ÿêîðü» â âè äå
äðó ãî ãî, îä íî çíà÷ íî êàð òè ðî âàí íî ãî ôðàã ìåí òà. Ïî ý òî -
ìó îí áó äåò êàð òè ðî âà òü ñÿ íå íà âåñü ãå íîì, à òî ëü êî íà
íå áî ëü øîé ó÷à ñ òîê ðàç ìå ðîì îêî ëî 1000 ï.í. Òà êîé ïîä -
õîä ïî çâî ëÿ åò ïðî èç âå ñòè îä íî çíà÷ íîå êàð òè ðî âà íèå
îáî èõ ïðî ÷òå íèé è ïî ëó ÷èòü èí ôîð ìà öèþ î êðóï íûõ ãå -
íîì íûõ ïå ðå ñòðîé êàõ, âåäü åñ ëè ôàê òè ÷å ñêè îáà ïðî ÷òå -
íèÿ áó äóò êàð òè ðî âà íû íà ðàñ ñòî ÿ íèè, ìå íü øåì èñ õîä -
íî ãî ðàç ìå ðà ôðàã ìåí òà, ýòî îçíà ÷à åò, ÷òî â ãå íî ìå èìå åò 
ìåñ òî äå ëå öèÿ, åñ ëè íà áî ëü øåì — èí ñåð öèÿ. Îä íà êî,
íå ñìîò ðÿ íà òà êèå óõèù ðå íèÿ, ýê ñ ïå ðè ìåí òû ïî ïîë íî -
ãå íîì íî ìó ñåê âå íè ðî âà íèþ òðå áó þò çíà ÷è òå ëü íûõ ýê ñ -
ïå ðè ìåí òà ëü íûõ ìîù íî ñòåé, ÷òî ñâÿ çà íî ñ òåì, ÷òî îá -
ùå ïðè íÿ òàÿ ìè íè ìà ëü íàÿ ãëó áè íà ïî êðû òèÿ, äî ñòà òî÷ -
íàÿ äëÿ äî ñòî âåð íîé òðàê òîâ êè äàí íûõ, ñî ñòàâ ëÿ åò 30õ.
Ýòî çíà ÷èò, ÷òî äëÿ ðàñ øèô ðîâ êè ïîë íî ãî ãå íî ìà ÷å ëî -
âå êà â õî äå ýê ñ ïå ðè ìåí òà íóæ íî ïðî ÷è òàòü ìè íè ìóì
100 ìëðä ï.í. Ýòî îïðå äå ëÿ åò âû ñî êèå ìà òå ðè à ëü íûå çà -
òðà òû è â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ïðè âî äèò ê òî ìó, ÷òî îò íî ñè -
òå ëü íîå ÷èñ ëî ïîë íî ãå íîì íûõ ïðî åê òîâ íå óê ëîí íî ñíè -
æà åò ñÿ.

Áî ëåå àê òó à ëü íûì ñåé ÷àñ ñòà íî âèò ñÿ òàê íà çû âà å ìîå 
òàð ãåò íîå ðå ñåê âå íè ðî âà íèå — ðàñ øèô ðîâ êà ïî ñëå äî -
âà òå ëü íî ñòè îïðå äåë¸ííûõ, èí òå ðå ñó þ ùèõ èñ ñëå äî âà òå -
ëÿ ýëå ìåí òîâ ãå íî ìà. Íàè áî ëåå ÿð êèì ïðè ìå ðîì òà êî ãî
ïîä õî äà ñëóæèò ñåê âå íè ðî âà íèå ýê çî ìà — âñåõ êî äè ðó -
þ ùèõ ÷à ñ òåé ãå íîâ ÷å ëî âå êà, êî òî ðûå ñóì ìàð íî ñî ñòàâ -
ëÿ þò îêî ëî 50 ìëí ï.í. Âñëåä ñò âèå òî ãî, ÷òî äëÿ îïðå äå -
ëå íèÿ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ýê çî ìà íó æåí ãî ðàç äî ìå íü -
øèé âû õîä ïî ñðàâ íå íèþ ñ ñåê âå íè ðî âà íè åì ïîë íî ãî
ãå íî ìà, ïðè ìå íå íèå òà êîé ìå òî äè êè äà æå ñ áî ëü øèì
ïî êðû òè åì äå ëà åò âîç ìîæ íûì èñ ïî ëü çî âà íèå ìóëü òè -
ïëåê ñè ðî âà íèÿ îá ðàç öîâ è òà êèì îá ðà çîì ïî ëó÷åíèå íå -
îá õî äèìîãî ðå çó ëü òàòà ñ âû ñî êîé äî ñòî âåð íî ñòüþ è ýêî -
íî ìè ÷å ñêîé ýô ôåê òèâ íî ñòüþ.

Ïåð âûì øà ãîì â ïðî âå äå íèè òàð ãåò íî ãî ðå ñåê âå íè -
ðî âà íèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ îáî ãà ùå íèå îá ðàç öà ãå íîì íîé ÄÍÊ
èí òå ðå ñó þ ùè ìè èñ ñëå äî âà òå ëÿ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòÿ ìè.
Äëÿ ýòî ãî ñó ùå ñò âó þò ðàç ëè÷ íûå ïîä õî äû, êî òî ðûå äå -
ëÿò ñÿ íà äâå îñíîâ íûå ãðóï ïû: îáî ãà ùå íèå ïóò¸ì ãèá ðè -
äè çà öèè è îáî ãà ùå íèå ïî ñðåä ñò âîì àì ï ëè ôè êà öèè ãå -
íîì íûõ ìè øå íåé. Âû áîð ìåæ äó íè ìè îïðå äå ëÿ åò ñÿ ñóì -
ìàð íîé äëè íîé òàð ãåò íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè — ïðè
äëè íå, ìå íü øåé 2 ìëí ï.í., êàê ïðà âè ëî, ïî ëü çó þò ñÿ ìå -
òî äà ìè, îñíî âàí íû ìè íà ÏÖÐ-àì ï ëè ôè êà öèè, ïðè
áîëü øåé äëè íå èñ ïî ëü çó åò ñÿ ãèá ðè äè çà öèÿ. Â íà ñòî ÿ ùåå
âðå ìÿ èìå åò ìåñ òî îãðîì íîå ðàç íî îá ðà çèå ìå òî äîâ îáî -
ãà ùå íèÿ ïóò¸ì ÏÖÐ: ìóëü òè ïëåê ñ íàÿ ÏÖÐ [18],
long-ran ge ÏÖÐ [20], àâ òî ìà òè çè ðî âàí íàÿ ýìó ëü ñè îí íàÿ
ÏÖÐ [33] è äð. Îáî ãà ùå íèå ïóò¸ì ãèá ðè äè çà öèè â íà ñòî -
ÿ ùåå âðå ìÿ ïî äðà çó ìå âà åò ôðàã ìåí òà öèþ ãå íîì íîé ÄÍÊ 
è ïî ñëå äó þ ùóþ èí êó áà öèþ ïî ëó ÷åí íûõ ôðàã ìåí òîâ ñ
áèî òè íè ëè ðî âàí íû ìè ÐÍÊ-çà òðàâ êà ìè. Ïî ñëå ãèá ðè äè -
çà öèè òàð ãåò íûå (íà õî äÿ ùè å ñÿ â ñìå ñè â âè äå ÐÍÊ-ÄÍÊ
äóï ëåê ñîâ) ýëå ìåí òû ãå íî ìà îò äå ëÿ þò ñÿ îò îñòà ëü íîé
ñìå ñè ïóò¸ì ìàã íèò íîé èì ìó íî ñå ïà ðà öèè [26].

Ñëå äó þ ùèì ýòà ïîì ÿâ ëÿþò ñÿ ñòàí äàð ò íàÿ ïîä ãî òîâ -
êà ãå íîì íîé áèá ëèî òå êè ñ ìóëü òè ïëåêñ-àäàï òå ðà ìè è
ïî ñëå äó þ ùåå ñåê âå íè ðî âà íèå. Âû áîð ñè ñ òå ìû ñåê âå íè -
ðî âà íèÿ â äàí íîì ñëó ÷àå îïðå äå ëÿ åò ñÿ, â ïåð âóþ î÷å -
ðåäü, ýêî íî ìè ÷å ñêîé ýô ôåê òèâ íî ñòüþ, ïî ñêî ëü êó ââè äó 
íå áî ëü øîé ñóì ìàð íîé äëè íû èñ ñëå äó å ìûõ ýëå ìåí òîâ
ãå íî ìà ïî êðû òèå äî ñòà òî÷ íî âå ëè êî (100—200õ), è ïî -
ýòî ìó òà êîé ïà ðà ìåòð, êàê òî÷ íîñòü åäè íè÷ íî ãî ïðî ÷òå -
íèÿ, ðå øà þ ùå ãî çíà ÷å íèÿ íå èìå åò.

Èñ ñëå äî âà íèå ìî íî ãåí íûõ çà áî ëå âà íèé

Îïðå äå ëå íèå ãå íà, îò âåò ñò âåí íî ãî çà ïà òî ãå íåç òî ãî
èëè èíî ãî çà áî ëå âà íèÿ, îñó ùå ñò â ëÿ åò ñÿ ïóò¸ì èñ ïî ëü -
çî âà íèÿ òåõ íî ëî ãèé ïî çè öè îí íî ãî êëî íè ðî âà íèÿ. Ýòà
äî ñòà òî÷ íî ñëîæ íàÿ è äëè òå ëü íàÿ ïðî öå äó ðà íà ÷è íà åò ñÿ 
ñ óñòà íîâ ëå íèÿ ìíî ãî äåò íûõ ñå ìåé ñ ÿâ íû ìè ïðè çíà êà -
ìè íà ñëå äî âà íèÿ çà áî ëå âà íèÿ è îïðå äå ëå íèÿ åãî òè ïà.
Åñ ëè óäà¸òñÿ íàé òè ñå ìüè, îò âå ÷à þ ùèå òðå áî âà íè ÿì, òî
ïðî èñ õî äèò êàð òè ðî âà íèå ãå íà, äëÿ ÷å ãî èñ ïî ëü çó åò ñÿ
àíà ëèç ñöåï ëå íèÿ, êî òî ðûé ïî çâî ëÿ åò âû ÿ âèòü òó îá -
ëàñòü, â êî òî ðîé ðàñ ïî ëî æåí èñ êî ìûé ãåí. Òåõ íî ëî ãèè
âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî çâî ëÿ þò
îïðå äå ëèòü ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü âñåé ãðóï ïû ñöåï ëå íèÿ
è âû ÿ âèòü ãåí-êàí äè äàò. Åñ òå ñò âåí íî, â ðå çó ëü òà òå ðàñ -
øèô ðîâ êè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðî òÿæ¸ííîé ãðóï ïû
ñöåï ëå íèÿ îá íà ðó æè âà åò ñÿ áî ëü øîå êî ëè ÷å ñò âî ìó òà -
öèé, àñ ñî öè à öèÿ êî òî ðûõ ñ èñ ñëå äî âàí íûì çà áî ëå âà íè -
åì îïðå äå ëÿ åò ñÿ ñòà òè ñòè ÷å ñêè.

Ïðè ìå íå íèå âû ñî êî ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ
â âû ÿâ ëå íèè ôóí ê öè î íà ëü íûõ ìó òà öèé, îáó ñëîâ ëè âà þ -
ùèõ ìî íî ãåí íûå çà áî ëå âà íèÿ, âî ìíî ãèõ ñëó ÷à ÿõ èç áû -
òî÷ íî. Ýòî îáó ñëîâ ëå íî òåì, ÷òî ãëàâ íîé ïðîá ëå ìîé â
ïðî öåñ ñàõ îïðå äå ëå íèÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ ýòè î ëî ãè ÷å ñêèõ
ôàê òî ðîâ ìî íî ãåí íûõ çà áî ëå âà íèé ÿâ ëÿ åò ñÿ ïîä áîð ñå -
ìåé, îò âå ÷à þ ùèõ îïðå äåë¸ííûì êðè òå ðè ÿì. È ïðè íà -
ëè ÷èè íå ñêî ëü êèõ áî ëü øèõ ñå ìåé ñ îïðå äåë¸ííûì çà áî -
ëå âà íè åì è âîç ìîæ íî ñòüþ áî ëåå óç êîé ëî êà ëè çà öèè îá -
ëà ñ òè ñöåï ëå íèÿ âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íîå ñåê âå íè ðî âà -
íèå ìî æåò ñòàòü èç ëèø íèì. Â òî æå âðåìÿ, íå êî òî ðûå
ðà áî òû äî êà çû âà þò âîç ìîæ íîñòü ïðè ìå íå íèÿ îïè ñû âà -
å ìûõ òåõ íî ëî ãèé äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ
ïà òî ãå íå çà ìî íî ãåí íûõ è ïî ëè ãåí íûõ áî ëåç íåé. Òàê, â
2010 ã. áû ëî îïóá ëè êî âà íî èñ ñëå äî âà íèå, â êî òî ðîì àâ -
òî ðû óñòà íî âè ëè ãå íå òè ÷å ñêóþ ïðè ðî äó íå âðî ïà òèè
Øàð êî—Ìà ðè—Òóò. Ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì òåõ íî ëî ãèé ïà -
ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ áû ëî ïî êà çà íî, ÷òî â èñ -
ñëå äó å ìîé ñå ìüå ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ áû ëè ìó òà öèè â
ãå íå SH3TC2 â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Â äàí íîé ðà -
áî òå íó ëå âàÿ ãè ïî òå çà ôàê òè ÷å ñêè îò ñóò ñò âî âà ëà, ïî ý òî -
ìó àâ òî ðû ïðè áåã ëè ê ïîë íî ãå íîì íî ìó ñåê âå íè ðî âà íèþ 
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì áèá ëèî òåê ïàð íûõ ôðàã ìåí òîâ. Êàê è
ñëå äî âà ëî îæè äàòü, áû ëî èäåí òè ôè öè ðî âà íî áî ëü øîå
êî ëè ÷å ñò âî ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè à öèé: 234 âà ðè à öèè êî ëè -
÷å ñò âà êî ïèé, îêî ëî ïî ëó ìèë ëè î íà îä íî íóê ëå î òèä íûõ
ïî ëè ìîð ôèç ìîâ. Èç âñå ãî ìíî æå ñò âà ïî ëè ìîð ôèç ìîâ
áû ëè îòî áðà íû íå ñè íî íè ìè÷ íûå çà ìå íû (îêî ëî 149), à
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èç íèõ áû ëè âû äå ëå íû âà ðè àí òû, ñâÿ çàí íûå ñ íåé ðî äå -
ãå íå ðà òèâ íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè. Èõ îêà çà ëîñü 54. Èç
ýòèõ 54 ìó òà öèé î äâóõ èìå ëàñü èí ôîð ìà öèÿ, ÷òî îíè
ñâÿ çà íû ñ ðàç âè òè åì íå âðî ïà òèè Øàð êî—Ìà ðè—Òóò.
Äå òà ëü íûé ñåã ðå ãà öè îí íûé àíà ëèç ñå ìüè ïî çâî ëèë âû -
ÿ âèòü åäèí ñò âåí íóþ ìó òà öèþ â ãå íå SH3TC2, îò âå ÷à þ -
ùóþ çà ðàç âè òèå ýòî ãî çà áî ëå âà íèÿ. Äàí íûå, ïî ëó ÷åí -
íûå ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè ÄÍÊ, áû ëè ïîä òâåð æ äå íû íà
æè âîò íûõ ìî äå ëÿõ ñ íî êà ó òè ðî âàí íûì ãå íîì SH3TC2,
îá ëà äàâ øèõ ôå íî òè ïîì, ñõî æèì ñ íå âðî ïà òèåé Øàð -
êî—Ìà ðè—Òóò ó ÷å ëî âå êà [14]. Äàí íàÿ ðà áî òà ïî êà çà -
òåëü íà ïî òî ìó, ÷òî çà ëî ãîì ïî ëó ÷å íèÿ äî ñòî âåð íî ãî ðå -
çó ëü òà òà ñòà ëà íå òî ëü êî èí ôîð ìà öèÿ î ãå íàõ, ñâÿ çàí íûõ 
ñ ðàç âè òè åì çà áî ëå âà íèÿ, íî è íà ëè ÷èå îá øèð íîé ðî äî -
ñëîâ íîé, ïî çâî ëèâ øåé ïðî âå ñ òè äå òà ëü íûé ñåã ðå ãà öè -
îí íûé àíà ëèç ìó òà öèé-êàí äè äà òîâ. Êðî ìå òî ãî, íå ëü çÿ
íå îò ìå òèòü, ÷òî â äàí íîì èñ ñëå äî âà íèè ïðî âåä¸ííûé
àâ òî ðà ìè ïîë íî ãå íîì íûé àíà ëèç îêà çàë ñÿ èç áû òî÷ íûì
è äëÿ ïî ëó ÷å íèÿ ðå çó ëü òà òà äî ñòà òî÷ íî áû ëî áû ïðî âå ñ -
òè ñåê âå íè ðî âà íèå ïîë íî ãî ýê çî ìà.

Èç âå ñò íî, ÷òî íî ñè òåëåì ïà òî ãå íå òè ÷å ñêîé èí ôîð -
ìà öèè ìî æåò áûòü íå òî ëü êî ãå íîì íàÿ, íî è ìè òî õîí ä -
ðè à ëü íàÿ ÄÍÊ, ìó òà öèè â ãå íàõ êî òî ðîé îáó ñëîâ ëè âà þò 
íå ñêî ëü êî äå ñÿò êîâ êàê ñïî ðà äè ÷å ñêèõ, òàê è íà ñëåä ñò -
âåí íûõ ïà òî ëî ãèé, ïå ðå äà þ ùèõ ñÿ ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè -
íèè. Ñ òåõ íî ëî ãè ÷å ñêîé òî÷ êè çðå íèÿ, ìè òî õîí ä ðè à ëü -
íàÿ ÄÍÊ áëà ãî äà ðÿ ñâîåé ìóëü òè êî ïèé íî ñòè è íå áî ëü -
øî ìó ðàç ìå ðó ÿâ ëÿ åò ñÿ î÷åíü óäîá íûì îáú åê òîì äëÿ
âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ. Ýòî ïî çâî -
ëÿ åò ïî ëó ÷àòü ñòà òè ñòè ÷å ñêè äî ñòî âåð íóþ èí ôîð ìà öèþ
î å¸ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè äà æå íà «ìëàä øèõ» ïëàò ôîð ìàõ 
äëÿ ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ (íà ïðè ìåð, Ion Tor -
rent PGM èëè Il lu mi na Mi Seq.).

Èñ ñëå äî âà íèå ìóëü òè ôàê òî ðè à ëü íûõ çà áî ëå âà íèé

Îñî áóþ íà äåæ äó íà ìàñ ø òàá íûå òåõ íî ëî ãèè ñåê âå íè -
ðî âà íèÿ ÄÍÊ âîç ëà ãà þò â ñâÿ çè ñ îí êî ëî ãè ÷å ñêè ìè è
ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòû ìè áî ëåç íÿ ìè, ïî ñêî ëü êó èõ ïà òî ãå -
íåç àñ ñî öè è ðî âàí ñ ìíî æå ñò âåí íû ìè è çà ÷à ñ òóþ íå î ïè -
ñàí íû ìè ãå íå òè ÷å ñêè ìè äå òåð ìè íàí òà ìè. Ðå çó ëü òà òû
ïåð âî ãî ìàñ ø òàá íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ îïó õî ëè áû ëè
îïóá ëè êî âà íû â 2008 ã. Àâ òî ðû ïðî âå ëè àíà ëèç
23 219 òðàíñ êðèï òîâ, ïðåä ñòàâ ëÿâ øèõ 20 661 áå ëî êêî äè -
ðó þ ùèé ãåí èç 22 îá ðàç öîâ ãëè îá ëà ñòî ìû, ÷òî ïðè âå ëî ê
âû ÿâ ëå íèþ ïî âòî ðÿ þ ùåé ñÿ ìó òà öèè èçî öèò ðàò äå ãèä ðî -
ãå íà çû 1 (IDH1) ó 12% ïà öè åí òîâ ïðå è ìó ùå ñò âåí íî ìî -
ëî äî ãî âîç ðà ñ òà [21]. Â 2010 ã. áû ëè îïóá ëè êî âà íû äâå
ïðè ìå ÷à òå ëü íûå ðà áî òû, â êî òî ðûõ ìå òî äû ïà ðàë ëå ëü íî -
ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ èñ ïî ëü çî âà ëèñü äëÿ àíà ëè çà ãå íî ìîâ
ìåë êî êëå òî÷ íî ãî ðà êà ë¸ãêî ãî [23] è ìå ëà íî ìû [22]. Áû -
ëî ïî êà çà íî, ÷òî ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ÄÍÊ êëå òîê ìå ëà -
íî ìû ñî äåð æèò îêî ëî 30 òûñ. íóê ëå î òèä íûõ çà ìåí, íå
ïðåä ñòàâ ëåí íûõ â ëèì ôîá ëà ñòî èä íîé ëè íèè òî ãî æå ïà -
öè åí òà. Òàê æå íà áëþ äà ëîñü çíà ÷è òå ëü íîå óâå ëè ÷å íèå êî -
ëè ÷å ñò âà äðó ãèõ èç ìå íå íèé ãå íî ìà êëå òîê — èí ñåð öèé,
äå ëå öèé, ïå ðå ñòà íî âîê, èç ìå íå íèé ÷èñ ëà êî ïèé ãå íîâ.

Òà êèì îá ðà çîì, íå ñìîò ðÿ íà îò íî ñè òå ëü íî íå äàâ íèé
ñòàðò ïðè ìå íå íèÿ òåõ íî ëî ãèé ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà -
íèÿ â èñ ñëå äî âà íè ÿõ ïðè ÷èí è ìå õà íèç ìîâ îí êî ãå íå çà, ñå -
ãîä íÿ óæå ïî ëó ÷åí ðÿä ðå çó ëü òà òîâ, ñïî ñîá ñò âó þ ùèõ áî ëåå
ãëó áî êî ìó ïî íè ìà íèþ ýòî ãî ïðî öåñ ñà. Â íà ñòî ÿ ùèé ìî -
ìåíò Ñýí ãå ðîâ ñêèé èí ñòè òóò ôîí äà Wel lco me Trust (Âå ëè -
êîá ðè òà íèÿ) ïðî âî äèò áåñ ïðå öå äåí ò íîå ïî ñâî èì ìàñ ø òà -
áàì èñ ñëå äî âà íèå ãå íî ìîâ ðàç ëè÷ íûõ âè äîâ ðà êà, ðå çó ëü òà -
òû êî òî ðî ãî áó äóò íà õî äè òü ñÿ â ñâî áîä íîì äî ñòó ïå.

Ñëå äó åò îò ìå òèòü, ÷òî îí êî ëî ãè ÷å ñêèå çà áî ëå âà íèÿ, â
áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ ÿâ ëÿ þò ñÿ ðå çó ëü òà òîì êëî íà ëü íîé
ïðî ëè ôå ðà öèè, ÷òî äå ëà åò ýòîò êëàññ ïà òî ëî ãèé âå ñü ìà
óäîá íûì äëÿ èñ ñëå äî âà íèé ìå òî äà ìè âû ñî êî ïðî èç âî äè -
òåëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ, íî â òî æå âðåìÿ íà êëà äû âà åò
îïðå äåë¸ííûå îãðà íè ÷å íèÿ íà âû áîð ñè ñ òå ìû ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ. Ïðåæ äå âñå ãî, ïðè ðî äà îí êî ëî ãè ÷å ñêèõ îá ðàç öîâ
ïî äðà çó ìå âà åò âû ñî êèé óðî âåíü ãå íå òè ÷å ñêîé ãå òå ðî ãåí íî -
ñòè ìà òå ðè à ëà. Ýòî âû âî äèò íà ïåð âûé ïëàí òà êèå ïà ðà ìåò -
ðû ñè ñ òå ìû, êàê òî÷ íîñòü îäè íî÷ íî ãî ïðî ÷òå íèÿ è îá ùåå
êî ëè ÷å ñò âî ïðî ÷òå íèé, ãå íå ðè ðó å ìûõ çà çà ïóñê ñè ñ òå ìû.
Òà êèì îá ðà çîì, äå òà ëü íûå èñ ñëå äî âà íèÿ ïðè ðî äû îïó õî -
ëåé ïî äðà çó ìå âà þò èñ ïî ëü çî âà íèå «áî ëü øèõ» ñè ñ òåì ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ (SO LiD 5500xl, Il lu mi na Hi Seq), ÷òî îïðå äå ëÿ -
åò òîò ôàêò, ÷òî ïðè î ðè òåò â èñ ñëå äî âà íèè ðà êà îò äà¸òñÿ â
ïåð âóþ î÷å ðåäü êðóï íåé øèì ãå íîì íûì öåí ò ðàì.

Äðó ãîé îá ëà ñòüþ îí êî ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé ÿâ -
ëÿ åò ñÿ ïî èñê ãå íîâ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè ê ðà êî âûì çà -
áî ëå âà íè ÿì. Òà êèå ðà áî òû èìå þò áî ëåå íà ïðàâ ëåí íûé õà -
ðàê òåð è, êàê ïðà âè ëî, õà ðàê òå ðè çó þò ñÿ íà ëè ÷è åì èç âå ñò -
íûõ ãå íîâ-êàí äè äà òîâ. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ íàè áî ëåå ýô -
ôåê òèâ íûì ìå òî äîì ÿâ ëÿ åò ñÿ îáî ãà ùå íèå ãå íå òè ÷å ñêî ãî
ìà òå ðè à ëà ïà öè åí òà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì âû ñî êî ìó ëü òèï -
ëåê ñè ðî âàí íîé ÏÖÐ ó÷à ñò êîâ ãå íî ìà, ïðè ëå æà ùèõ ê îïè -
ñàí íûì ïî ëè ìîð ôèç ìàì [9]. Ýòî ïî çâî ëÿ åò ñ ìè íè ìà ëü -
íû ìè âðå ìåí íû ìè çà òðà òà ìè îñó ùå ñò â ëÿòü ñêðè íèíã ïà -
öè åí òîâ ïî áî ëü øî ìó êî ëè ÷å ñò âó ëî êó ñîâ.

Äðó ãîé ãðóï ïîé íî çî ëî ãèé, âàæ íîñòü èñ ñëå äî âà íèÿ
êî òî ðîé òðóä íî ïå ðå îöå íèòü, ÿâ ëÿ þò ñÿ ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè -
ñòûå áî ëåç íè, çà íè ìà þ ùèå, íà ðÿ äó ñ ðà êîì, âå äó ùèå ïî -
çè öèè â ñïè ñ êàõ îñíîâ íûõ ïðè ÷èí ñìåð òè. Òåõ íî ëî ãèè
ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðè ìå íÿ þò ñÿ äëÿ èñ ñëå -
äî âà íèÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî -
ëå âà íèé íå ìå íåå øè ðî êî, îä íà êî, â öå ëîì, íà ñå ãîä íÿø -
íèé äåíü ãî âî ðèòü î áî ëåå ãëó áî êîì ïî íè ìà íèè ìå õà íè -
ñòè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí âîç íèê íî âå íèÿ ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ
ïà òî ëî ãèé ïî êà ðà íî. Ãëàâ íûì îá ðà çîì, ýòî ñâÿ çà íî ñ
áîëü øåé êîì ï ëåê ñ íî ñòüþ ñè ñ òåì íûõ íà ðó øå íèé, èí äó -
öè ðó þ ùèõ ïà òî ãå íåç ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå âà íèé,
ó÷à ñ òè åì â ýòîì ïðî öåñ ñå áî ëü øî ãî êî ëè ÷å ñò âà ðàç ëè÷ íûõ 
òè ïîâ êëå òîê è òêà íåé. Íå ñìîò ðÿ íà ýòî, ïî ïûò êè ïî íÿòü
ãå íå òè ÷å ñêóþ ïðè ðî äó ïà òî ëî ãèé äàí íî ãî òè ïà ïðåä ïðè -
íè ìà þò ñÿ ðàç ëè÷ íû ìè èñ ñëå äî âà òå ëü ñêè ìè ãðóï ïà ìè.

Â 2011 ã. ãðóï ïîé Ìå äå ðà (Me der) áû ëà ïðåä ëî æå íà
íå äî ðî ãàÿ (â ïå ðåñ÷¸òå íà îä íó ìó òà öèþ) ñòðà òå ãèÿ äèà -
ãíî ñ òè êè êàð äè î ìè î ïà òèé, êî òî ðàÿ âêëþ ÷à ëà â ñå áÿ ñïå -
öè ôè ÷å ñêîå îáî ãà ùå íèå ãå íîì íî ãî ìà òå ðè à ëà ïî ñëå äî -
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âà òå ëü íî ñòÿ ìè ýê çî íîâ ãå íîâ, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ðàç -
ëè÷ íû ìè âè äà ìè êàð äè î ìè î ïà òèé (ñóì ìàð íî 1092 ýê çî -
íà). Çà îäèí çà ïóñê ïðè áî ðà áû ëî ïðî à íà ëè çè ðî âà íî
5 ïà öè åí òîâ ñ äè ëà òà öè îí íîé è 5 ïà öè åí òîâ ñ ãè ïåð ò ðî -
ôè ÷å ñêîé êàð äè î ìè î ïà òèåé, ÷òî ïî çâî ëè ëî âû ÿ âèòü
57 548 âà ðè àí òîâ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé ÄÍÊ, 459 èç êî òî -
ðûõ áû ëè íå ñè íî íè ìè÷ íû ìè çà ìå íà ìè. Êðî ìå òî ãî, â
êî äè ðó þ ùèõ ÷à ñ òÿõ èñ ñëå äó å ìûõ ãå íîâ áû ëî âû ÿâ ëå íî
809 ìà ëûõ èí ñåð öèé/äå ëå öèé. Ïóò¸ì äà ëü íåé øå ãî ñî ïî -
ñòàâ ëå íèÿ ïî ëó ÷åí íûõ ðå çó ëü òà òîâ ñ áà çîé äàí íûõ èç âå -
ñò íûõ ìó òà öèé, âû çû âà þ ùèõ ðàç âè òèå êàð äè î ìè î ïà òèé,
à òàê æå ïðå äèê òèâ íî ãî àíà ëè çà in si li co ôóí ê öè î íà ëü íî -
ñòè íå ñè íî íè ìè÷ íûõ çà ìåí, ìó òà öèè, ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî 
âû çû âà þ ùèå ðàç âè òèå çà áî ëå âà íèÿ, áû ëè âû ÿâ ëå íû ó 6
èç 10 ïà öè åí òîâ. Î÷å âèä íî, ÷òî äàí íîå èñ ñëå äî âà íèå íå
ñòî ëü êî äà ëî êà êóþ-ëè áî èí ôîð ìà öèþ î ìå õà íèç ìàõ ïà -
òî ãå íå çà, ñêî ëü êî ïîä òâåð äè ëî ôàêò êîì ï ëåê ñ íî ñòè ñåð -
äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå âà íèé. Òà êèì îá ðà çîì, ïîë íî ãå -
íîì íûå èñ ñëå äî âà íèÿ ìóëü òè ôàê òî ðè à ëü íûõ çà áî ëå âà -
íèé â íà ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò ÿâ ëÿ þò ñÿ, ïî ñó òè, ìàñ ø òàá -
íûì ìå òî äîì èäåí òè ôè êà öèè ãå íå òè ÷å ñêèõ ìàðê¸ðîâ, íî 
íè êàê íå óíè âåð ñà ëü íûì ïðè¸ìîì èçó ÷å íèÿ ìå õà íèç ìîâ
ïà òî ãå íå çà. Òàê, íà ïðè ìåð, èñ ñëå äî âà íèå ðåä êèõ ïî ëè -
ìîð ô íûõ âà ðè àí òîâ íà áî ëü øîé âû áîð êå ïà öè åí òîâ ñ
àíåâ ðèç ìîé àîð òû ïî çâî ëè ëî âû ÿ âèòü 700 ïî÷ òè óíè -
êàëü íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ, ñòà òè ñòè ÷å ñêè äî ñòî âåð íî àñ -
ñî öè è ðó å ìûõ ñ äàí íûì çà áî ëå âà íè åì. Ïðè ýòîì, ñ òî÷ êè
çðå íèÿ àâ òî ðîâ, òà êîå îáè ëèå ðàç ëè÷ íûõ âà ðè àí òîâ çà -
òðóä íÿ åò îïðå äå ëå íèå èñ òèí íûõ ìå õà íèç ìîâ è ìî æåò
ïðè âî äèòü ê áî ëü øî ìó êî ëè ÷å ñò âó ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ 
ðå çó ëü òà òîâ [6]. Â òî æå âðå ìÿ, ó÷è òû âàÿ òîò ôàêò, ÷òî
êàæ äûé ãå íîì ñî äåð æèò â ñðåä íåì 150 òûñ. èí äè âè äó à ëü -
íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ, íå àí íî òè ðî âàí íûõ â áà çå äàí íûõ
SNP, êî ëè ÷å ñò âî ïî ëè ìîð ô íûõ âà ðè àí òîâ, àñ ñî öè è ðî -
âàí íûõ ñ àíåâ ðèç ìîé àîð òû, íå êà æåò ñÿ òà êèì óæ áî ëü -
øèì è ïðè ôóí ê öè î íà ëü íîé àí íî òà öèè êàæ äî ãî èç ïî ëè -
ìîð ôèç ìîâ ýòè äàí íûå ìî ãóò áûòü èñ ïî ëü çî âà íû äëÿ âå -
ðè ôè êà öèè ðè ñ êîâ.

Ñå ãîä íÿ, ïî ñëå ïåð âî ãî ýòà ïà ìàñ ñî âî ãî ïðè ìå íå -
íèÿ òåõ íî ëî ãèé âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ, î÷å âèä íî, ÷òî åãî ïðè ìå íå íèå â êëè íè ÷å ñêîé
ïðàê òè êå íå òàê î÷å âèä íî, êàê ýòî êà çà ëîñü ðà íåå. Ýòî -
ìó åñòü íå ñêî ëü êî ïðè ÷èí.

1. Ïðå äèê òèâ íàÿ çíà ÷è ìîñòü îò äå ëü íûõ îá íà ðó æè âà å -
ìûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ, õî òÿ è äå ìîí ñò ðè ðó åò äî ñòî âåð íûå
çíà ÷å íèÿ, âñ¸ åù¸ èìå åò çíà ÷è òå ëü íûé ìåæ ïî ïó ëÿ öè îí -
íûé ðàç áðîñ. Ýòî íå ïî çâî ëÿ åò èñ ïî ëü çî âàòü èõ â êà ÷å ñò -
âå îä íî çíà÷ íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ äå òåð ìè íàíò, êàê èñ ïî ëü -
çó þò ñÿ, íà ïðè ìåð, ìó òà öèè â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2 äëÿ
âå ðè ôè êà öèè ðè ñ êîâ ðà êà ãðó äè è ÿè÷ íè êîâ;

2. Áî ëü øèí ñò âî ïî ëè ìîð ôèç ìîâ, îïðå äå ëÿ þ ùèõ
ðàç âè òèå ìóëü òè ôàê òî ðè à ëü íûõ çà áî ëå âà íèé, ÿâ ëÿ þò ñÿ
ïà òî ãå íå òè ÷å ñêè ìè òî ëü êî ïðè âçàè ìî äåé ñò âèè ñ äðó ãè -
ìè ôàê òî ðà ìè, ïðè ðî äà êî òî ðûõ ÷à ñ òî íå èç âå ñò íà;

3. Îò ñóò ñò âèå ôóí ê öè î íà ëü íîé àí íî òà öèè áî ëü øèí -
ñò âà ïî ëè ìîð ôèç ìîâ, âû ÿâ ëÿ å ìûõ ìå òî äà ìè âû ñî êî -

ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ, íå ïî çâî ëÿ åò äå -
ëàòü îä íî çíà÷ íûõ âû âî äîâ îá èõ àñ ñî öè à öèè ñ êëè íè ÷å -
ñêèì ôå íî òè ïîì äà æå ïðè óäîâ ëåò âî ðè òå ëü íûõ ñòà òè -
ñòè ÷å ñêèõ ïî êà çà òå ëÿõ;

4. Ñóùå ñò âó þò è ñè ñ òåì íûå ïðîá ëå ìû, íå ïî çâî ëÿ þ -
ùèå íà ïðÿ ìóþ òðàíñ ëè ðî âàòü ïî ëó ÷à å ìûå ãå íîì íûå
äàí íûå â ïî âñåä íåâ íóþ êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó. Ãëàâ -
íàÿ èç íèõ — ýòî îò ñóò ñò âèå ñïå öè à ëè ñòîâ, îäè íà êî âî
çíà êî ìûõ êàê ñ ãå íî ìè êîé, òàê è ñ êëè íè êîé;

5. Íåîá õî äè ìî ñî çäà âàòü ãëî áà ëü íûå áà çû äàí íûõ, â
êî òî ðûõ áó äåò äå ïî íè ðî âà òü ñÿ èí ôîð ìà öèÿ îá àñ ñî öè à -
òèâ íûõ ñâÿ çÿõ ãå íîì íûõ äàí íûõ è ôå íî òè ïîâ ïà öè åí -
òîâ íà ðÿ äó ñ äàí íû ìè î âëè ÿ íèè òîé èëè èíîé ñõå ìû
ëå ÷å íèÿ (ïî äîá íûå áà çû ñó ùå ñò âó þò, îä íà êî èõ ôóí ê -
öè î íà ëü íîñòü íå ïî çâî ëÿ åò îïå ðè ðî âàòü íå îá õî äè ìû ìè
ìàñ ñè âà ìè èí ôîð ìà öèè);

6. Íåîá õî äè ìî ïðî âî äèòü ïîä ãî òîâ êó ñïå öè à ëè ñòîâ,
îñíîâ íîé êîì ïå òåí öèåé êî òî ðûõ áó äåò òðàíñ ëÿ öèÿ ãå -
íî ìè êè â ðó òèí íóþ êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó.

Òà êèì îá ðà çîì, ïðè ìå íå íèå ìå òî äîâ ïîë íî ãå íîì íî -
ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ â èñ ñëå äî âà íè ÿõ ãå íå òè ÷å ñêèõ ôàê -
òî ðîâ ðàç âè òèÿ ìóëü òè ôàê òî ðè à ëü íûõ ïà òî ëî ãèé, ïî ñó -
òè, ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ñïî ñîá ìàñ ñèâ íî ãî ñáî ðà äàí -
íûõ, îùó òè ìûå êëè íè ÷å ñêèå ðå çó ëü òà òû êî òî ðûõ áó äóò
âèä íû ëèøü â âå ñü ìà îò äàë¸ííîé ïåð ñ ïåê òè âå.

Çà êëþ ÷å íèå

Ñåé ÷àñ íè äëÿ êî ãî íå ñî ñòàâ ëÿ åò ñî ìíå íèé òîò
ôàêò, ÷òî òåõ íî ëî ãèè ñåê âå íè ðî âà íèÿ âòî ðî ãî ïî êî ëå -
íèÿ ñî âåð øè ëè ðå âî ëþ öèþ â ñî âðå ìåí íûõ ìå äè êî-ãå -
íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ. Áî ëü øèí ñò âî ñó ùå ñò âó þ -
ùèõ ïëàò ôîðì ïî çâî ëÿ åò îïðå äå ëèòü ïîë íóþ ïî ñëå äî âà -
òå ëü íîñòü ãå íî ìà ÷å ëî âå êà çà íå ñêî ëü êî íå äåëü è ñ ðà -
çóì íû ìè ïî ñðàâ íå íèþ ñ ïðî ãðàì ìîé «Ãå íîì ÷å ëî âå êà» 
ìà òå ðè à ëü íû ìè çà òðà òà ìè. Îä íà êî î÷å âèä íî, ÷òî
îãðîì íûé ïðî ãðåññ, ñäå ëàí íûé çà ïî ñëåä íèå 5—7 ëåò,
ÿâ ëÿ åò ñÿ òî ëü êî íà ÷à ëîì òåõ íî ëî ãè ÷å ñêîé ðå âî ëþ öèè â
ñî âðå ìåí íîé ãå íî ìè êå. Ñ ðàç âè òè åì ñè ñ òåì ñåê âå íè ðî -
âà íèÿ òðå òüå ãî ïî êî ëå íèÿ, ïî çâî ëÿ þ ùèõ ïî ëó ÷àòü äî -
ñòî âåð íûé ðå çó ëü òàò, ïðè ìå íÿÿ ìè íè ìà ëü íîå êî ëè ÷å ñò -
âî ìà íè ïó ëÿ öèé ñ ãå íå òè ÷å ñêèì ìà òå ðè à ëîì, âû ñî êî ïà -
ðàë ëå ëü íîå ñåê âå íè ðî âà íèå ñòà íåò òà êèì æå ðó òèí íûì
ìå òî äîì äèà ãíî ñ òè êè, êà êèì ñåé ÷àñ ÿâ ëÿ åò ñÿ ïî ëè ìå -
ðàç íàÿ öåï íàÿ ðå àê öèÿ.

Ñåé ÷àñ æå, íå ñìîò ðÿ íà ñó ùå ñò âî âà íèå ìíî ãî ÷èñ -
ëåí íûõ ïîä õî äîâ, ïî çâî ëÿ þ ùèõ ñó çèòü îá ëàñòü ïî èñ êà
çíà ÷è ìûõ ìó òà öèé (òàð ãåò íîå ðå ñåê âå íè ðî âà íèå),
îñíîâ íîé ïðîá ëå ìîé îñòàþò ñÿ àíà ëèç îãðîì íûõ ìàñ ñè -
âîâ äàí íûõ è îïðå äå ëå íèå ïðè ÷èí íî-ñëåä ñò âåí íîé
âçàè ìî ñâÿ çè ìåæ äó ìó òà öèåé è ðàç âè òè åì çà áî ëå âà íèÿ.
Ýòî ãî âî ðèò î òîì, ÷òî ïîë íî ãå íîì íîå ñåê âå íè ðî âà íèå
ñà ìî ïî ñå áå ÿâ ëÿ åò ñÿ ëèøü ìîù íûì èí ñò ðó ìåí òîì, êî -
òî ðûé ìî æåò áûòü óñïåø íî ïðè ìåí¸í ëèøü ïðè òùà -
òåëü íîì ïëà íè ðî âà íèè è ïðåä âà ðè òå ëü íîì ìî äå ëè ðî âà -
íèè ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî ýê ñ ïå ðè ìåí òà.
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Next gen er a tion se quenc ing tech nol o gies in med i cal ge netic stud ies

Toshchakov S.V., Dominova I.N., Patrushev M.V.

Im man uel Kant Bal tic Fed eral Uni ver sity, 
236041, Rus sia, Kaliningrad, A.Nevskogo str., e-mail: post@kantiana.ru

In last 5 years next gen er a tion se quenc ing tech nol o gies made a huge im pact on re search of ge netic as pects of pathogenesis and ini -
ti ated the evolve ment of the sci ence of med i cal genomics. At the mo ment we can ob serve mul ti ple at tempts of im ple men ta tion of
high-throughput se quenc ing in clin i cal di ag nos tics. Nev er the less those at tempts might be mean ing less with out deep knowl edge of such
tech niques, es pe cially of its de vel op ment, spec i fic ity and pos si ble pit falls. In this re view we take a de tailed over look of ex ist ing and de vel -
op ing tech nol o gies and dis cuss most spec tac u lar ex am ples of its ap pli ca tions in med i cal genomics and its po ten tial for im ple men ta tion
in rou tine di ag nos tic lab o ra tory prac tice.
     Key words: genomics, se quenc ing, next gen er a tion se quenc ing tech nol o gies, nanopores, biomarkers of multifactorial dis eases
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