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Аннотация. Биоинформатика – это одна из самых динамических наук в наше время. 

Стимулирующие факторы роста мирового рынка биоинформатики включают растущий 

спрос на нуклеиновые кислоты и секвенирование белков, рост инициатив со стороны гос-

ударственных и частных организаций, ускорение роста протеомики и геномики, а также 

увеличение исследований в области молекулярной биологии и открытия лекарств. В дан-

ной статье рассмотрены перспективы лечения болезни Альцгеймера в связи с ростом 

развития биоинформатики, а также навыки, которыми должен обладать современный 

специалист в данной области. 

Ключевые слова: биоинформатика, большие данные, геномные данные, секвенирование 

генома, анализ ДНК, омики. 

 

Многие века единственным способом 

исследования живых существ для биоло-

гов было наблюдение, где основным ин-

струментом являлся скальпель. Пока не 

был открыт геном, считалось, что орга-

низмы состоят только из органов. Позже 

ученые продвинулись в исследованиях до 

уровня ДНК, а главным их инструментом 

стал компьютер. Таким образом, на стыке 

биологии и математического моделирова-

ния возникла наука – биоинформатика. 

Историю биоинформатики следует ве-

сти от Фредерика Сэнгера, английского 

ученого, получившего в 1980 году Нобе-

левскую премию по химии за открытие 

способа прочтения последовательности 

ДНК. С тех пор, с каждым годом методы 

чтения последовательностей совершен-

ствуются, однако метод «секвенирования 

по Сэнгеру» послужил основой для всех 

дальнейших исследований в этой области. 

Сегодня геном можно прочитать раз-

ными методами, одним из которых являет-

ся так называемое «секвенирование нового 

поколения». Для проведения этой проце-

дуры нужно сначала получить биологиче-

ские образцы. В каждой клетке организма 

геном одинаковый, поэтому чаще всего 

для чтения генома берут кровь (это проще 

всего). После этого клетки разрушают и 

отделяют ДНК от всего остального. Затем, 

полученную ДНК дробят на множество 

маленьких кусочков и «пришивают» к 

каждому из них специальные адаптеры – 

искусственно синтезированные известные 

последовательности нуклеотидов. Потом 

цепочки ДНК разделяют, и однонитевые 

цепочки с помощью адаптеров присоеди-

няют к специальной плашке, на которой 

проводится секвенирование. В ходе секве-

нирования к последовательности ДНК 

присоединяются комплементарные флуо-

ресцентно меченые нуклеотиды. Каждый 

меченый нуклеотид при присоединении 

испускает пучок света определенной дли-

ны волны, что фиксируется на компьюте-

ре. Так компьютер прочитывает короткие 

последовательности исходной ДНК, кото-

рые потом с помощью специальных алго-

ритмов собираются в исходный геном [1]. 

Геном – это находящийся в каждой 

клетке организма набор числа генов. Что-

бы понять, как именно функционируют 

живые организмы на уровне клеток, необ-

ходимо проанализировать тысячи собира-

емых по всему миру геномов, в том числе 

древних людей, животных или растений. 

Биологи-экспериментаторы получают из 

ДНК геном, а биоинформатики его рас-

шифровывают и обрабатывают получен-

ные данные. Благодаря вторым первые мо-

гут сравнивать древние и современные ге-

номы. Это позволяет изучать эволюцию 

видов и пытаться предсказывать дальней-

шее развитие живых существ. В перспек-

тиве анализ генома позволит научиться 
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лечить сложные болезни и значительно 

увеличить продолжительность жизни. 

Биоинформатика, как все науки, делит-

ся на прикладную и фундаментальную. 

Фундаментальная биоинформатика – это 

эволюционная молекулярная биология. 

Прикладная биоинформатика – это рас-

шифровка данных последовательностей 

геномов и структуры белков. С ее помо-

щью можно ответить на вопрос, как рабо-

тает клетка в целом, что делает опреде-

ленный белок, как регулируется нужный 

ген и прочее. 

В свое время популяризатор эволюци-

онной доктрины Эрнст Геккель подделал 

рисунки эмбрионов животных, чтобы уве-

личить их сходство с человеком и под-

черкнуть тем самым родственные связи 

организмов [2]. Сегодня можно просто 

ввести информацию в компьютер и срав-

нить (увидеть), как молекулярные измене-

ния в ранних зародышах транслируются 

потом в морфологические различия. По-

бочным продуктом будет понимание раз-

вития уродств, генная терапия и тому по-

добное – все это прикладная биоинформа-

тика. 

Для того чтобы изобрести лекарство от 

болезни, необходимо точно выявить при-

чину этой болезни. Так, ученые всего мира 

активно занимаются исследованием бо-

лезни Альцгеймера, от которой в настоя-

щее время нет лекарства. Именно развитие 

биоинформатики позволяет предположить, 

что в скором времени лекарство будет 

найдено. Болезнь Альцгеймера – сложное 

нейродегенеративное заболевание, вызы-

ваемое несколькими генетическими и эпи-

генетическими факторами. Они обуслов-

лены генетической изменчивостью, изме-

нениями в экспрессии генов, а также взаи-

модействиями генов и окружающей среды, 

которые могут быть вовлечены в начало 

болезни. 

Недавний прогресс в высокопроизводи-

тельных технологиях привел к новому 

сценарию исследования патологий, 

названному «эрой Омики», который объ-

единяет возможность сбора больших объ-

емов данных и информации на молекуляр-

ном и белковом уровнях вместе с разра-

боткой новых вычислительных и компью-

терных технологий, статистических ин-

струментов, которые могут анализировать 

и фильтровать такие данные. Если геном 

изучает наука геномика, то по аналогии 

стали возникать другие «омики» – науки о 

совокупности биологических данных (про-

теомика, эпигеномика) [3]. 

Достижения в области массивов гено-

типирования, секвенирования следующего 

поколения, технологии масс-

спектрометрии и биоинформатики позво-

лили одновременно провести крупномас-

штабное исследование тысяч генов (гено-

мика), факторов эпигенетики (эпигеноми-

ка), РНК (транскриптомика), метаболитов 

(метаболомика) и белков (протеомика) с 

возможностью интеграции нескольких ти-

пов омических данных («мультикомика»). 

Все эти технологические инновации изме-

нили подход к изучению сложных заболе-

ваний, таких как болезнь Альцгеймера, 

тем самым представляя собой многообе-

щающий инструмент для исследования 

взаимосвязи между несколькими молеку-

лярными путями болезни Альцгеймера, а 

также с другими патологиями. 

Было обнаружено три мутации одного 

гена, связанные с ранним началом болезни 

Альцгеймера: белок-предшественник ами-

лоида (APP), пресенилин 1 (PSEN1), пре-

сенилин 2 (PSEN2). Мутации в этих генах 

приводят к выработке аномальных белков, 

связанных с заболеванием. Каждая из этих 

мутаций играет роль в распаде APP, белка, 

точная функция которого еще полностью 

не изучена. Этот распад является частью 

процесса, в результате которого образуют-

ся вредные формы амилоидных бляшек, 

что является признаком болезни Альцгей-

мера. 

Немаловажным аспектом является то, 

что разработки в области биоинформатики 

и, в частности, массового параллельного 

секвенирования для анализа ДНК позво-

лили извлекать бесценную информацию 

без высоких затрат. Некоторые области 

ДНК, анализ которых раньше считался 

трудоемким, теперь можно легко изучать, 

что дает дополнительную информацию, 

которая в противном случае была бы поте-

ряна [4]. 
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Профессия биоинформатик сложна, но 

и необычайно увлекательна. Особенно-

стью профессии является то, что успеш-

ный специалист в этой области должен 

знать много вещей, которые традиционно 

не сгруппированы вместе. Эти темы варь-

ируются от биологии и статистического 

анализа до программирования и машинно-

го обучения, а также включают следую-

щее: 

- хранение и управление большими 

наборами данных; 

- кластерный анализ; 

- анализ секвенирования РНК, ДНК и 

белков; 

- разработка алгоритмов; 

- знакомство с Linux, особенно для 

управления кластерами серверов; 

- различные языки программирования, 

включая Python, R и Perl; 

- надзор за системами управления лабо-

раторной информацией; 

- создание визуализаций данных для 

использования в отчетах; 

- анализ изображений; 

- разработка процессов мониторинга. 

В дополнение к этим техническим 

навыкам, критическое мышление и адап-

тируемость, также являются ведущими – 

необходимо знать, как подойти к проблеме 

и разложить ее на подкомпоненты, а затем 

соединить их вместе, чтобы получить от-

вет. 

Сегодня в специальных виртуальных 

банках в открытом доступе находится до-

статочное количество «сырых» биологиче-

ских данных, поэтому молодым ученым 

есть на чем ставить эксперименты и делать 

свои научные открытия. 
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