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Аннотация 

В статье рассмотрены современные методы биоинформатики, применяемые для 

изучения генетических заболеваний. Обсуждаются алгоритмы анализа геномных 

данных, включая секвенирование следующего поколения (NGS), методы 

выявления генетических вариантов и их функциональной интерпретации. 

Представлены достижения в области диагностики и персонализированной 

медицины, основанные на биоинформатическом анализе. Также рассмотрены 

перспективы развития и интеграции биоинформатических инструментов в 

клиническую практику. 
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Введение 

Генетические заболевания представляют собой большую группу патологий, 

обусловленных мутациями и изменениями в ДНК человека. Их диагностика и 

исследование требуют комплексного подхода, включающего молекулярные 

методы и современные вычислительные технологии. Биоинформатика как 

междисциплинарная область играет ключевую роль в обработке и анализе 

больших объемов геномных данных, что значительно ускоряет выявление причин 

заболеваний и разработку методов терапии. 
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1. Методы биоинформатики в изучении генетических заболеваний 

Современные биоинформатические методы базируются на анализе данных, 

получаемых с помощью технологий секвенирования следующего поколения 

(NGS), микрочипов и других платформ. 

 Анализ секвенирования (NGS): включает выравнивание прочтений, поиск 

вариантов (SNP, инделы, CNV) и аннотацию геномных изменений. 

Используются такие инструменты, как BWA, GATK, SAMtools. 

 Геномные базы данных: интеграция с ресурсами, такими как dbSNP, 

ClinVar, HGMD, для оценки клинической значимости вариантов. 

 Машинное обучение и ИИ: применение для предсказания патогенности 

мутаций и классификации вариантов на основе больших данных. 

 Анализ экспрессии генов и эпигеномики: помогает выявить механизмы 

регуляции генов, связанные с заболеваниями. 

2. Достижения и применение 

Биоинформатика существенно повлияла на клиническую генетику и 

биомедицинские исследования: 

 Диагностика редких заболеваний: комплексный анализ генома пациентов 

позволил выявлять ранее неизвестные мутации, расширяя спектр 

диагностируемых патологий. 

 Персонализированная медицина: на основе генотипа подбираются 

индивидуальные схемы лечения и профилактики, например, при 

наследственных онкологических синдромах. 

 Фармакогеномика: анализ генетических вариантов, влияющих на 

метаболизм лекарств, улучшает безопасность и эффективность терапии. 

 Исследование многогеновых заболеваний: с помощью биоинформатики 

выявляются генетические сети и пути, участвующие в развитии сложных 

патологий, таких как диабет, аутоиммунные заболевания. 

3. Текущие вызовы и перспективы 

Несмотря на успехи, существуют проблемы, требующие решения: 

 Интерпретация вариантов: множество генетических изменений остаются 

вариантами неопределённой значимости. 

 Стандартизация и валидация данных: необходимо разработать единые 

стандарты анализа и хранения данных. 

 Интеграция мультиомных данных: объединение геномики, 

транскриптомики, протеомики для более точного понимания болезней. 

 Этические и юридические вопросы: конфиденциальность данных, 

информированное согласие, доступность тестирования. 
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Развитие ИИ и облачных технологий открывает новые возможности для 

масштабного анализа и диагностики. 

Заключение 

Биоинформатика стала незаменимым инструментом в изучении генетических 

заболеваний, позволяя не только ускорить диагностику, но и внедрять новые 

подходы к терапии. Современные методы и достижения открывают перспективы 

для персонализированной медицины, однако требуют дальнейших исследований 

и нормативного регулирования. 
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