
Около 4000 участников



Основные направления:

1. NGS секвенирование (во всех областях
генетики)
2. Неинвазивная диагностика

Темы:

1.Неинвазивная диагностика. Фирмы. Новая
технология
2.NGS секвенирование. Фирмы. Направления
исследований. Трио. Технологии. Обработка
данных. Экзом. Стоимость.
3.Этногенетика
4.Другое. Геном Голландца. Вариом.

Наиболее частые заболевания:
РМЖ
Шизофрения, аутизм, слабоумие, синдромы
Ожирение, СД2



ION Pronon

1. 8 образцов на 316 чипе (у нас такого
нет)

2. CNV – Alu не идентифицируют
3. 23 часа (из них 1 час ручной работы)
4. 3*10 ng DNA
5. False positiv – 1:34 образцов (скрининг

BRCA)





Peter Ray
40 тыс анализов в год
Муковисцидоз
Для дозы гена-MLPA, Проблема 10 экзон





Неинвазивная диагностика. 

1. 30000 SNP
2. 11-32 неделя
3. Нужно 30 млн 36 нуклеотид ридов
4. 466/468
5. 1 ложнопол и 1 ложноотриц
6. 1% - нет результатов

7. Фирмы:
8. www.harmonytest.com
9. www.panoramatest.com
10. www.lifecodexx.com
11. www.prenatalarray.org







































Phillipos Patsdis

Cсуществуют разные сайты
метилирования у плода и
матери
АТ к ДНК плода и сравнение
мат и плодовой ДНК
методом CGH
Есть около 30 000 DMRs
Выбрали 12
Др вариант – реалтайм
метод (MeDip-qPCR)
7 маркеров Tsaliki, 2012
99,2% чувс-ть, 100%-спец-ть
300-400евро

Проект метилом map – 5 
эмбрионов и 5 женщин



Шизофрения – экзом 55 новых мутаций
RGS12 ген –вовлечен в функцию мозга

1. Если частота мутации девиации 15% -
игнорируется

2. Игнорируется ins/del концах, если
осталось 2-3 буквы

3. Подход по фильтрации данных:
А) сначала все SNP
Б) потом минус негенные и интроны
В) исключит известные
Г) анализировать кандидаты de novo

Экзом

Слабоумие – 35 новых генов

Agilent – Haloplex – 98 генов нейромыш заболеваний (2447) 
регионов Все гены болезней, а не кандидаты
Ест и другие наборы

Проект 6700 экзомов (популяция, опросник) цель- экзом чип

Цена -999евро без аннотации в Китае



Ген и псевдоген различают по числу ридов







Программы;
PolyPhen 2
Condel
SIFT
BioSkope
etasy



https://www.gene-talk.de/
Analyze human sequence variants









Этногенетика

1. Существуют гены, способствующие повышенной репродукции
2. Самое большое разнообразие внутри популяции (80%) – между

континентами (85)-внутри континентов (4%) по SNP
3. Irish Plex – 6 генов на цвет глаз
4. Цвет волос -13 генов за 46 цветов (Польская популяция)
5. Все -180 генов
6. Морфология волос – TCHH (прямые Европа), EDAR (тонкие Азия)

























Взгляд в NGS будущее!!!


