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ДНК передает наследственную информацию 

Содержится в 
каждой клетке и 
практически 
одинакова во всех 
клетках организма 

50% от матери 
50% от отца 
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23 хромосомы 

22 – аутосомы 
23-я пара – половые 

XX – женщина 
XY - мужчина 
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Центральная догма молекулярной биологии 
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Центральная догма молекулярной биологии 
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Геном человека > 3 миллиардов пар «букв» 
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2001-й год. Первый геном человека 

В 2001-м году были 
опубликованы 
предварительные 
результаты 
проектов «Геном 
человека» 

Стоимость 
государственного 
проекта составила 3 
миллиарда долларов 
США 

8 edunano.ru 



«Генетическая революция» 

Технологии 
секвенирования 
(«прочтения») ДНК 
развиваются 
быстрее закона 
Мура  

За 15 лет цена прочтения 
генома снизилась 
практически в 100 000 раз 
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Развитие DTCG рынка 

DTCG – direct-to-
consumer genetics, 
генетические тесты, 
которые человек 
может пройти без 
назначения врача 

Подобные тесты прошли 
более 10% американцев. 
Сейчас активно растут 
рынки других стран 
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Genotek 
Основана в 2010 году 
выпускниками МГУ им. 
М.В. Ломоносова 
 
Собственная 
высокопроизводительная 
лаборатория 
 
Инвесторы: 
“ФармСтандарт “, Genome 
Ventures и др. 

Медицинская лицензия, ISO 
менеджмент качества и 
независимый аудит качества 
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Диагностика 
наследственных 
заболеваний 
 

Genotek 

DTCG 
генетические 
тесты 

1 2 
Услуги для НИИ и 
фармацевтических 
компаний 
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Направления деятельности компании: 
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4П-медицина 

1. Персонализированная (personalized) 
2. Превентивная (preventative) 
3. Парситипативная (participatory) 
4. Предиктивная (predictive) 

 
Также это всё объединяют понятием «точная» 
медицина (precision medicine) 
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Вклад генетики в развитие заболеваний 
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Заболевания 
можно условно 
разделить на: 
1. наследственные 
2. мульти-

факторные 



Наследственные/моногенные заболевания 

Более 6000 заболеваний, 
например: 
• Талассемия 
• Гемофилия 
• Муковисцидоз 
• Болезнь Тея-Сакса 
• Злокачественная 

гипертермия и т.д. 

С подобными патологиями 
рождаются суммарно 
несколько процентов 
детей 
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Планирование беременности 

Каждый человек – носитель 
потенциально патогенных 
мутаций. Важно заранее 
определить, какие мутации 
есть у пары. Так как для 
ряда случаев есть 
эффективная 
профилактика, например 
ЭКО с ПГД 

ЭКО – экстракорпоральное 
оплодотворение 
ПГД – предимплантационная 
генетическая диагностика 
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Мультифакторные/полигенные заболевания 
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Риски развития заболеваний 
BRCA1, BRCA2 - 
Гены-супрессор 
опухолей 
(антионкогены). 
Мутации в этих 
генах увеличивают 
риск развития рака 
молочной железы у 
женщин с 12% до 
примерно 70%. 

У Анджелины Джоли 
нашли мутацию  в гене 
BRCA1 
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Мультифакторные/полигенные заболевания 
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Мультифакторные/полигенные заболевания 
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Ut enim ad minim veniam, 
quis nostrud 

Для генетического 
тестирования 
обычно 
используется кровь 
или слюна, из 
которой выделяют 
ДНК. Далее 
считывается более 
500 000 «точек» 
генома 



Мультифакторные/полигенные заболевания 
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Мультифакторные/полигенные заболевания 
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Мультифакторные/полигенные заболевания 
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Фармакогенетика 
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Фармакогенетика 
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Фармакогенетика. Варфарин 
Варфарин – 
антикоагулянт 
непрямого 
действия, угнетает 
активность 
свертывающей 
системы крови и 
препятствует 
образованию 
тромбов. 

Гены CYP2C9, CYP4F2, 
VKORC1 влияют на 
дозировку 
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Онкогенетика 
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ГАТТАКА? 
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CRISPR 
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Первые ГМО дети 

Китайский ученый Хэ 
Цзянькуй применил 
технологию CRISPR  
для рождения двух 
детей с генетической 
защитой от ВИЧ 

Он внес изменения в ген CCR5 
(C-C-рецептор хемокина 5) 
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Одобренная FDA* генная терапия 

*FDA – Foods and Drugs 
Administration, США 
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Одобренная FDA* генная терапия 

Стоимость генно-
терапевтического 
препарата «Золгенсма» 
сразу после выпуска на 
рынок  - 2 125 000 
долларов США (порядка 
170 000 000 рублей по 
текущему курсу). 

*FDA – Foods and Drugs 
Administration, США 
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Спасибо  
за внимание 
117036, г. Москва,   

пр. 60-летия Октября, 10А, 

Тел.: +7 495 988 53 88 

Email: info@edunano.ru 

www.edunano.ru 
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