
Биоинформатика в ДНК-технологиях: базы данных и 

анализ генетической информации 

Биоинформатика является одним из ключевых направлений современной 

молекулярной биологии и ДНК-технологий. Если лабораторные методы позволяют 

выделить ДНК, амплифицировать определенные участки, провести генотипирование 

или секвенирование, то биоинформатика позволяет обработать полученные данные, 

сравнить их с уже известной генетической информацией и перейти от 

последовательности нуклеотидов к биологической интерпретации. 

Современные технологии секвенирования генерируют огромные объемы 

информации. Даже исследование одного генома может привести к появлению 

миллионов последовательностей, а крупные проекты включают сотни и тысячи 

образцов. Проанализировать такой объем информации вручную практически 

невозможно. Поэтому современная геномика представляет собой сочетание 

экспериментальных и вычислительных методов. 

В широком смысле биоинформатика — это область науки, использующая 

вычислительные, математические и статистические методы для хранения, обработки, 

анализа и интерпретации биологических данных. Особенно большое значение она 

имеет для анализа последовательностей ДНК, РНК и белков. 

В молекулярно-генетическом исследовании работа обычно начинается с 

биологического образца. Из него выделяется ДНК или РНК, затем проводится ПЦР, 

секвенирование или другой молекулярный анализ. После получения цифровых данных 

начинается биоинформатический этап. 

 

Рисунок 1: Основные этапы получения и биоинформатического анализа 

генетической информации: от биологического образца до научного вывода. 

 
Поэтому современное исследование можно представить как единую цепочку: 

биологический образец → выделение ДНК/РНК → молекулярный анализ → 

секвенирование → получение цифровых данных → биоинформатическая обработка → 

статистический анализ → биологическая интерпретация → научный вывод. 

Таким образом, биоинформатика является связующим звеном между 

экспериментальными данными и пониманием их биологического значения. 



Одним из центральных объектов биоинформатики является нуклеотидная 

последовательность. Последовательность ДНК представляется в цифровом виде как 

набор символов A, T, G и C. Для РНК вместо тимина используется урацил, 

обозначаемый U. Даже такая простая запись содержит большое количество 

биологической информации: кодирующие области, регуляторные последовательности, 

генетические варианты и другие функциональные элементы. 

Например, исследователь получил после секвенирования фрагмент ДНК. Сам по 

себе набор нуклеотидов еще не отвечает на вопрос, какому гену он принадлежит и 

какую функцию может выполнять. Необходимо сравнить полученную 

последовательность с уже известными последовательностями. Для этого используются 

биологические базы данных. 

Генетические базы данных 

Биологическая база данных представляет собой организованную электронную 

систему хранения биологической информации. В ней могут находиться нуклеотидные 

последовательности, последовательности белков, сведения о генах, генетических 

вариантах, структурах белков, заболеваниях, геномах организмов и научных 

публикациях. 

Одним из крупнейших мировых ресурсов является NCBI — National Center for 

Biotechnology Information. Он объединяет большое количество специализированных 

биологических баз данных и аналитических инструментов. 

Одной из основных нуклеотидных баз NCBI является GenBank. В ней 

содержатся последовательности ДНК различных организмов. Каждая запись 

сопровождается дополнительной информацией о последовательности и ее 

происхождении. 

Для каждой записи обычно присваивается уникальный accession number — 

регистрационный номер. Он позволяет однозначно идентифицировать определенную 

последовательность в базе данных. Это важно для воспроизводимости исследований: 

вместо копирования огромной последовательности в научной работе можно указать ее 

accession number. 

Другим важным международным ресурсом является Ensembl Genome Browser. 

Он предоставляет аннотированные геномы различных организмов и позволяет изучать 

расположение генов, транскриптов, экзонов, интронов и генетических вариантов. 

Для анализа белковых последовательностей широко используется UniProt. Эта 

база содержит информацию о последовательностях белков, их функциях и других 

характеристиках. 

Следовательно, студент должен понимать, что разные базы данных решают 

разные задачи. Если необходимо найти нуклеотидную последовательность, можно 

использовать соответствующие геномные и нуклеотидные ресурсы. Если исследуется 

белок, необходимы белковые базы. Если изучается генетический вариант, 

используются базы генетической вариабельности. 

Особое значение для анализа вариантов имеет dbSNP. В ней регистрируются 

различные варианты последовательностей, включая большое количество 

однонуклеотидных вариантов. 

Однонуклеотидные варианты часто обозначаются номером rs, например 

rs123456. Такой идентификатор позволяет исследователям однозначно ссылаться на 

определенную позицию генетической вариабельности. 

При изучении возможного клинического значения вариантов используется 

ClinVar. ClinVar содержит сведения о сообщаемых связях генетических вариантов с 

состояниями здоровья и их клинической интерпретации. При этом важно учитывать 
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уровень доказательности и возможные различия между представленными 

интерпретациями. 

Для изучения частот генетических вариантов в популяциях широко 

используется gnomAD. Частота варианта является важной информацией при его 

интерпретации. Вариант, распространенный в общей популяции, и крайне редкий 

вариант требуют различного подхода к анализу. 

Таким образом, один и тот же генетический вариант может анализироваться 

сразу по нескольким источникам. Сначала устанавливается его положение и 

идентификатор, затем исследуется популяционная частота, функциональная аннотация 

и, если это соответствует задаче, сведения о клинической интерпретации. 

Форматы биоинформатических данных 

Для компьютерного анализа биологическая информация должна храниться в 

стандартизированных форматах. Одним из наиболее простых является FASTA. 

В FASTA-файле сначала располагается строка-заголовок, начинающаяся со 

знака >, а ниже записывается последовательность: 

>DNA_sequence_1 

ATGCTGACCTGACTGATCGTACGATCG 

FASTA может использоваться для хранения последовательностей ДНК, РНК 

или белков. Формат очень простой, поэтому поддерживается практически всеми 

программами анализа последовательностей. 

Для данных высокопроизводительного секвенирования часто применяется 

формат FASTQ. В отличие от FASTA он содержит не только последовательность, но и 

информацию о качестве определения каждого основания. 

Это принципиально важно для NGS, поскольку каждое прочтение имеет 

определенную вероятность ошибки. Компьютер должен учитывать качество отдельных 

позиций при последующей обработке данных. 

После выравнивания прочтений относительно референсного генома данные 

могут сохраняться в форматах SAM или BAM. Они содержат информацию о том, где 

определенное прочтение было размещено относительно референсной 

последовательности. 

Для записи найденных генетических вариантов используется формат VCF — 

Variant Call Format. VCF может содержать координату варианта, референсный и 

альтернативный аллели, генотип образца и дополнительные показатели качества. 

Таким образом, разные форматы соответствуют различным этапам анализа: 

FASTA → последовательности; FASTQ → последовательности и качество; 

SAM/BAM → результаты выравнивания; VCF → обнаруженные генетические 

варианты. 

Понимание этих форматов необходимо специалисту, работающему с 

современными геномными данными. 

BLAST и поиск сходных последовательностей 

Одним из наиболее известных инструментов биоинформатики является BLAST 

— Basic Local Alignment Search Tool. 

Основная задача BLAST заключается в сравнении исследуемой 

последовательности с последовательностями, уже находящимися в базе данных. Если 

исследователь получил неизвестный фрагмент ДНК, BLAST может помочь 

определить, с какими известными последовательностями он имеет наибольшее 

сходство. 

Логика анализа достаточно проста: 

https://gnomad.broadinstitute.org/?utm_source=chatgpt.com
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исследуемая последовательность → BLAST → поиск сходных 

последовательностей → оценка совпадений → предполагаемая идентификация или 

функциональная характеристика. 

Существуют различные варианты BLAST. BLASTn сравнивает нуклеотидную 

последовательность с нуклеотидными последовательностями. BLASTp используется 

для сравнения белковых последовательностей. Другие варианты позволяют проводить 

сравнение с переводом нуклеотидной последовательности в аминокислотную. 

При анализе результатов BLAST необходимо обращать внимание не только на 

процент сходства. Важны также длина выравнивания, количество несовпадений, 

наличие разрывов и статистические показатели. 

Одним из таких показателей является E-value — ожидаемое значение. Оно 

характеризует, насколько вероятно получить подобное совпадение случайно в базе 

соответствующего размера. В общем случае чем меньше E-value, тем более 

статистически значимым является найденное сходство. 

Однако нельзя интерпретировать результат только по одному параметру. 

Высокий процент идентичности на очень коротком участке не обязательно означает, 

что две полные последовательности выполняют одинаковую функцию. Поэтому 

результаты всегда анализируются комплексно. 

Выравнивание последовательностей 

Одной из фундаментальных задач биоинформатики является sequence alignment 

— выравнивание последовательностей. Его цель заключается в расположении двух или 

нескольких последовательностей таким образом, чтобы можно было выявить сходства 

и различия между ними. 

Различают парное и множественное выравнивание. При парном выравнивании 

сравниваются две последовательности. При множественном анализируются три и 

более последовательностей одновременно. 

Выравнивание позволяет обнаруживать замены нуклеотидов, вставки и делеции, 

а также консервативные участки. 

Представим две последовательности: 

ATGCTACGTA 

ATGCTGCGTA 

Большая часть нуклеотидов совпадает, но в одной позиции наблюдается 

различие. Компьютерный алгоритм позволяет определить положение такого изменения 

и количественно оценить сходство последовательностей. 

Выравнивание особенно важно при сравнении генов различных организмов, 

исследовании эволюции и анализе генетических вариантов. 

Референсный геном 

В современной геномике большое значение имеет понятие референсного 

генома. Это стандартная собранная последовательность, используемая как 

координатная система для анализа геномных данных. 

После NGS исследователь получает миллионы коротких reads. Каждый read 

необходимо определить относительно референса. Процесс сопоставления называется 

mapping или alignment. 

Упрощенная схема выглядит так: 

миллионы reads → референсный геном → выравнивание → определение 

положения каждого прочтения → анализ различий. 

Если в определенной позиции референсного генома находится G, а 

значительная часть качественных прочтений исследуемого образца содержит A, 

программа может зарегистрировать потенциальный вариант G>A. 



При этом референсный геном нельзя воспринимать как «идеальный» или 

единственно нормальный геном человека. Он является прежде всего системой 

координат, необходимой для стандартизации анализа. 

Контроль качества данных секвенирования 

Биоинформатический анализ NGS начинается с контроля качества исходных 

данных. Этот этап называется quality control, QC. 

Необходимо определить, насколько надежны полученные reads, присутствуют 

ли технические последовательности, как распределено качество по длине прочтения и 

имеются ли другие потенциальные проблемы. 

Качество определения нуклеотидов часто характеризуется Phred quality score. 

Этот показатель связан с вероятностью ошибки определения основания. Чем выше 

значение, тем выше уверенность в корректности соответствующей позиции. 

После контроля качества при необходимости выполняется фильтрация данных и 

удаление технических последовательностей. Только после этого подготовленные reads 

используются для дальнейшего анализа. 

Это важный принцип: плохое качество исходных данных невозможно 

полностью исправить сложной статистикой на последующих этапах. Поэтому QC 

является обязательной частью надежного биоинформатического исследования. 

Выравнивание и сборка генома 

Существуют два основных подхода к обработке последовательностей. Первый 

— выравнивание относительно известного референсного генома. Второй — de novo 

assembly, то есть сборка последовательности без непосредственного использования 

готового референса в качестве основы. 

При de novo assembly компьютер ищет перекрывающиеся участки между reads и 

пытается объединить их в более длинные последовательности. Такие 

последовательности называют contigs. В зависимости от данных и алгоритма они могут 

далее объединяться в более крупные структуры. 

Сборка особенно важна при исследовании организмов, для которых отсутствует 

качественный референсный геном, а также при изучении новых микробных геномов. 

Качество сборки зависит от длины и точности reads, глубины покрытия, 

сложности генома и количества повторяющихся последовательностей. Именно 

поэтому long-read технологии значительно расширили возможности de novo assembly. 

Поиск генетических вариантов 

После выравнивания данных можно переходить к variant calling — 

обнаружению генетических вариантов. 

К основным типам вариантов относятся однонуклеотидные изменения — SNP 

или SNV, небольшие вставки и делеции — indels, изменения числа копий — CNV и 

более крупные структурные перестройки. 

Компьютер анализирует множество reads, покрывающих определенную 

позицию, и оценивает, насколько надежно наблюдаемое отличие от референса. 

Например, если референс содержит: 

...CCTGACG... 

а данные образца устойчиво показывают: 

...CCTAACG... 

может быть обнаружена замена G>A в соответствующей координате. 

Но обнаружение варианта является только началом анализа. Следующий вопрос 

значительно важнее: что этот вариант означает? 

Аннотация генетических вариантов 

Процесс добавления биологической информации к обнаруженному варианту 

называется аннотацией. 



Во время аннотации определяется, в каком гене или геномной области 

находится вариант, расположен ли он в экзоне, интроне или регуляторной области, 

изменяет ли кодон и аминокислоту, насколько часто встречается в популяциях и какие 

сведения о нем имеются в специализированных базах. 

Например, вариант может быть синонимичным, когда изменение нуклеотида не 

изменяет аминокислоту. Он может быть missense-вариантом, приводящим к замене 

аминокислоты, или nonsense-вариантом, создающим преждевременный стоп-кодон. 

Возможны изменения, влияющие на сплайсинг и другие процессы. 

Однако потенциальный молекулярный эффект не следует автоматически 

приравнивать к доказанному биологическому или клиническому значению. Для 

интерпретации необходима совокупность экспериментальных, популяционных и 

других данных. 

Анализ генов и геномной организации 

Биоинформатические базы позволяют исследовать не только варианты, но и 

структуру самих генов. Можно определить положение гена на хромосоме, его экзон-

интронную организацию, различные транскрипты и кодируемые белковые продукты. 

Один ген может иметь несколько транскриптов в результате альтернативного 

сплайсинга. Поэтому при описании варианта важно учитывать, относительно какого 

транскрипта приводятся его координаты. 

Это особенно важно при сравнении результатов разных исследований. Один и 

тот же генетический вариант может иметь различные обозначения в зависимости от 

используемой версии генома и транскрипта. Поэтому необходимо указывать 

используемую систему координат. 

Анализ белковых последовательностей 

После исследования ДНК часто возникает необходимость определить 

последствия изменения для белка. Кодирующая последовательность переводится в 

аминокислотную, после чего можно анализировать положение замены, 

консервативность участка и функциональные домены белка. 

Белковые базы данных позволяют исследовать известную функцию белка, его 

доменную организацию и другие характеристики. 

Если нуклеотидная замена приводит к аминокислотной замене, возникает 

вопрос, находится ли она в функционально важном участке белка. Для ответа 

используются базы данных, сравнительный анализ последовательностей, структурная 

информация и экспериментальные данные. 

Таким образом, анализ может проходить последовательно: 

вариант ДНК → положение в гене → изменение кодона → изменение 

аминокислоты → положение в белке → функциональная интерпретация. 

Филогенетический анализ 

Биоинформатика позволяет использовать последовательности ДНК и белков для 

исследования эволюционных связей между организмами. 

Сначала получают последовательности, затем проводят множественное 

выравнивание и на его основе оценивают генетические различия. Результаты могут 

быть представлены в форме филогенетического дерева. 

Ветви дерева отражают модель предполагаемых эволюционных отношений 

между анализируемыми последовательностями. При этом филогенетическое дерево 

является результатом математической модели и зависит от выбранных данных и 

метода построения. 

Такие подходы используются в систематике, микробиологии, эволюционной 

генетике и эпидемиологических исследованиях. 

Биоинформатика и анализ экспрессии генов 



Биоинформатика применяется не только к геномной ДНК. Огромное значение 

имеет анализ данных RNA-seq. 

После секвенирования РНК исследователь получает большое количество reads, 

соответствующих транскриптам. Затем определяется, к каким генам они относятся, и 

оценивается представленность транскриптов. 

Это позволяет сравнивать экспрессию генов между различными группами или 

экспериментальными условиями. 

Общий процесс выглядит следующим образом: 

РНК → подготовка библиотеки → секвенирование → reads → контроль 

качества → выравнивание или транскриптомный анализ → количественная оценка → 

статистическое сравнение → функциональная интерпретация. 

При сравнении групп можно определить differentially expressed genes — 

дифференциально экспрессируемые гены, активность которых статистически 

различается между исследуемыми условиями. 

Однако длинный список генов сам по себе трудно интерпретировать. Поэтому 

следующим этапом становится функциональный анализ. 

Функциональная аннотация и биологические пути 

Для систематизации функций генов используются специальные базы и 

онтологии. Одним из известных ресурсов является Gene Ontology, или GO. 

Gene Ontology описывает гены и их продукты по категориям, связанным с 

молекулярными функциями, биологическими процессами и клеточными 

компонентами. 

Для анализа метаболических и сигнальных путей широко используется KEGG. 

Если в эксперименте обнаружено несколько сотен измененных генов, 

функциональный анализ помогает определить, какие биологические процессы 

представлены среди них чаще ожидаемого. Это позволяет перейти от списка 

отдельных генов к пониманию изменений на уровне клеточных систем. 

Биоинформатика в метагеномике 

Особое значение вычислительные методы имеют в метагеномике. В одном 

образце почвы, воды или кишечного содержимого может присутствовать генетический 

материал огромного количества микроорганизмов. 

После секвенирования необходимо определить, какие организмы присутствуют 

в сообществе и какие функциональные гены представлены. 

Общий принцип выглядит следующим образом: 

образец сообщества → выделение ДНК → секвенирование → миллионы reads 

→ биоинформатическая классификация → определение состава сообщества → 

функциональный анализ. 

Без биоинформатики обработать такой набор последовательностей практически 

невозможно. 

Биоинформатика и персонализированная медицина 

Геномные технологии позволяют исследовать индивидуальные генетические 

варианты человека. Биоинформатика необходима для фильтрации огромного 

количества обнаруженных вариантов и поиска тех, которые могут иметь отношение к 

конкретной исследовательской задаче. 

При анализе экзома или генома одного человека могут обнаруживаться тысячи 

и миллионы отличий от референсной последовательности. Большинство из них 

представляет нормальную человеческую генетическую вариабельность. 

Поэтому применяется последовательная фильтрация с учетом качества данных, 

частоты вариантов, их положения, предполагаемых функциональных последствий и 

других доказательств. 

https://geneontology.org/?utm_source=chatgpt.com
https://www.genome.jp/kegg/?utm_source=chatgpt.com


Важно понимать, что биоинформатический прогноз сам по себе не является 

окончательным медицинским диагнозом. Клиническая интерпретация требует 

специализированных критериев, подтверждения и оценки специалистами 

соответствующего профиля. 

Искусственный интеллект и биоинформатика 

Современные методы искусственного интеллекта и машинного обучения все 

активнее используются для анализа геномных данных. Они позволяют выявлять 

сложные закономерности в больших наборах информации и интегрировать различные 

типы биологических данных. 

Алгоритмы применяются для анализа последовательностей, предсказания 

свойств белков, классификации биологических образцов, обработки изображений и 

интеграции геномных, транскриптомных и других данных. 

Особенно перспективным является объединение multi-omics информации: 

геномика → транскриптомика → протеомика → метаболомика → фенотип. 

Такой подход позволяет изучать биологическую систему на нескольких уровнях 

одновременно. 

Однако использование сложного алгоритма не устраняет необходимость 

биологической проверки. Модель может обнаружить статистическую закономерность, 

но исследователь должен определить ее биологическое значение и, при 

необходимости, подтвердить экспериментально. 

Статистический анализ генетической информации 

Биоинформатика тесно связана со статистикой. При анализе большого 

количества генов или генетических вариантов одновременно выполняется множество 

статистических сравнений. 

Чем больше тестов проводится, тем выше вероятность случайного получения 

статистически значимого результата. Поэтому применяются методы коррекции 

множественных сравнений, например подходы, контролирующие False Discovery Rate 

— FDR. 

При популяционно-генетических исследованиях анализируются частоты 

аллелей и генотипов, соответствие равновесию Харди–Вайнберга, связь вариантов с 

исследуемым признаком, linkage disequilibrium и гаплотипы. В зависимости от дизайна 

исследования используются регрессионные модели и другие статистические методы. 

При этом необходимо различать статистическую значимость и биологическую 

значимость. Низкое значение p не показывает автоматически, насколько велик и 

биологически важен наблюдаемый эффект. 

Воспроизводимость биоинформатического анализа 

Одним из важнейших принципов современной науки является 

воспроизводимость. Другой исследователь должен иметь возможность понять, каким 

образом были получены результаты. 

Поэтому необходимо сохранять информацию о версиях программ, баз данных, 

референсного генома, параметрах анализа и этапах обработки. 

Это особенно важно потому, что биологические базы постоянно обновляются. 

Интерпретация определенного варианта может изменяться по мере накопления новых 

научных данных. 

Следовательно, результат биоинформатического анализа всегда связан с 

конкретной версией используемых ресурсов и датой проведения анализа. 

Общая схема биоинформатического анализа 

Весь процесс анализа генетической информации можно представить как единую 

последовательность: 



биологический образец → выделение ДНК/РНК → секвенирование → FASTQ 

→ контроль качества → фильтрация → выравнивание на референсный геном или 

сборка de novo → SAM/BAM → обнаружение вариантов → VCF → аннотация → 

сравнение с генетическими базами данных → статистический анализ → 

функциональная интерпретация → экспериментальное подтверждение → 

биологический вывод. 

Для студентов особенно важно понять, что секвенирование и биоинформатика 

являются взаимосвязанными частями одного исследования. Секвенатор не выдает 

готовый биологический ответ. Он генерирует исходные данные, которые необходимо 

проверить, обработать и интерпретировать. 

Например, если после секвенирования обнаружена замена G>A, работа на этом 

не заканчивается. Необходимо установить ее точную геномную координату, 

определить ген и транскрипт, выяснить, находится ли она в кодирующей области, 

определить влияние на аминокислотную последовательность, проверить 

популяционную частоту и изучить доступные функциональные данные. 

Таким образом, путь от последовательности к биологическому выводу выглядит 

следующим образом: 

нуклеотид → вариант → ген → транскрипт → белок → функция → 

биологический процесс → фенотип. 

Биоинформатика позволяет объединить эти уровни информации. 

Современный специалист по биотехнологии должен уметь работать хотя бы с 

базовыми биоинформатическими ресурсами: находить последовательности генов и 

белков, пользоваться регистрационными номерами, работать с FASTA, выполнять 

поиск сходных последовательностей с помощью BLAST, понимать основные 

результаты выравнивания и ориентироваться в базах генетических вариантов. 

На более продвинутом уровне необходимы навыки работы с данными NGS, 

форматами FASTQ, BAM и VCF, методами variant calling, аннотацией вариантов, 

статистическими инструментами и языками программирования, используемыми для 

анализа больших наборов данных. 

Главный принцип этой темы можно сформулировать следующим образом: 

лабораторная ДНК-технология создает генетические данные, а биоинформатика 

превращает эти данные в интерпретируемую биологическую информацию. 

При этом биоинформатический анализ не заменяет эксперимент. Он формирует 

гипотезы, выявляет закономерности и помогает интерпретировать результаты, тогда 

как надежный научный вывод требует качественных исходных данных, корректной 

статистики, биологического понимания и, когда это необходимо, экспериментального 

подтверждения. 

Таким образом, современная молекулярная биология представляет собой 

единство лабораторного эксперимента, секвенирования, вычислительного анализа и 

биологической интерпретации. Чем больше становится объем геномной информации, 

тем более значимой становится роль биоинформатики в ДНК-технологиях. 

 


