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Ген 

 HGNC (Hugo Gene Nomenclature Committee)  
сохраняет определение гена как «сегмента ДНК, 
который вносит вклад в фенотип/функцию». При 
отсутствии продемонстрированной функции ген 
может быть охарактеризован по 
последовательности, транскрипции или 
гомологии». 
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Ген 

 В 1957 году международный комитет опубликовал 
рекомендации по генетическим символам и 
номенклатуре. 

 Необходимость разработки официальных 
руководств по названиям и символам человеческих 
генов была признана в 1960-х годах, а полные 
руководства были выпущены в 1979 году 
(Эдинбургское собрание генома человека). 
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Альтернативные названия 

 Для многих генов и соответствующих им 

белков в научной литературе и 

общедоступных биологических базах данных 

используется множество альтернативных 

названий, что создает проблему для 

эффективной организации и обмена 

биологической информацией. 
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Связь с номенклатурой белков 

 Номенклатура генов и номенклатура белков 

являются аспектами одного и того же целого. 

Любое имя или символ, используемый для 

белка, потенциально может также 

использоваться для гена, который его 

кодирует, и наоборот. 
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Один к одному 

 корреляция между генами и белками не всегда 
однозначна (в любом направлении); в некоторых 
случаях это соотношение «несколько к одному» 
или «один к нескольким», и тогда имена и символы 
могут быть в некоторой степени специфичными 
для гена или белка или перекрываться в 
использовании 
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Разные виды 

 Многие механизмы жизни одинаковы или очень 

похожи у разных видов, родов, отрядов и типов 

(посредством гомологии и/или аналогии), так что 

данный белок может производиться во многих 

видах организмов; поэтому ученые часто 

используют один и тот же символ и название для 

данного белка у одного вида (например, мышей), 

как и у другого вида (например, человека). 
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Ген фактора 5 у 

человека 

Ген фактора 5 у 

мыши 
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Наименования генов 

 The HUGO Gene Nomenclature Committee 

 Гены позвоночных имеют имена, которые 
представляют собой короткие идентификаторы 
(обычно от 3 до 8 символов). Например, ген белка 
4, ассоциированного с цитотоксическими Т-
лимфоцитами - CTLA4.  

 Эти символы обычно создаются путем сокращения 
или аббревиатуры названия. 
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Корневой символ 

 Корневая часть символов семейства генов 

(например, корень «SERPIN» в SERPIN1, 

SERPIN2, SERPIN3 и т. д.) называется 

корневым символом. 
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Наименования генов 
 Каждому гену, который мы называем, присваивается уникальный 

символ, идентификатор HGNC (в формате HGNC:#) и описательное 
имя. 

 Символы должны содержать только латинские буквы и арабские цифры 

 Символы не должны содержать знаков препинания или буквы «G» для 
гена. 

 Символы не содержат никаких ссылок на вид, в котором они 
закодированы, например, «H/h» для человека. 

 «Генная номенклатура должна развиваться вместе с новыми 
технологиями, а не быть ограничительной, как это иногда происходит 
при применении исторических систем номенклатуры отдельных генов» 
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SERPIN 

 Ген SERPINE1 — белок PAI-1 

 Ген SERPINA1 — белок alpha-1 
antitrypsin 

 Ген SERPINA3 — белок 
SERPINA3, α-1-antichymotrypsin 
(AACT, ACT) 

 Ген SERPINC1 — белок 
антитромбин III 
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HLA 
 HLA-DQ 

 α-chain кодируется HLA-DQA1  

 β-chain кодируется HLA-DQB1  

 HLA-DR 

 α-chain кодируется HLA-DRA 

 4 β-chains кодируется HLA-
DRB1, DRB3, DRB4, DRB5 
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CELIAC1 
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Псевдоген 

 Псевдоген определяется как последовательность, которая не 

способна продуцировать функциональный белковый продукт, но 

имеет высокий уровень гомологии с функциональным геном. В 

общем, мы называем только псевдогены, которые сохраняют 

гомологию со значительной частью функционального предкового 

гена. 

 Обработанным псевдогенам присваиваются имена на основе 

конкретного родительского гена, с добавлением буквы P и номера 

к символу родительского гена (например, NACAP10, «псевдоген 

NACA 10»). Нумерация обычно зависит от вида. 
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CYP21A1 и CYP21A1P 

 Особенности строения гена CYP21A2, а именно 

наличие в непосредственной близости псевдогена 

CYP21A1, приводят к тому, что около 90% 

мутантных аллелей являются следствием 

рекомбинации между этими генами и несут в себе 

одну или несколько частых мутаций. 
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Гены полиморфны 
 Полиморфизмы генов могут возникать в любой области генома.  

 Большинство полиморфизмов молчат, то есть не изменяют 
функцию или экспрессию гена 

 Полиморфизмы — варианты аллелей с достаточно большой 
частотой  

 Однонуклеотидные варианты (SNV) - это однонуклеотидные 
изменения, которые происходят в геноме в определенном месте, 
когда один нуклеотид заменяется на другой. 
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SNP 
 Однонуклеотидный полиморфизм (SNP /snɪp/; множественное 

число SNP /snɪps/) представляет собой замену одного 
нуклеотида в определенном положении генома, которая 
присутствует в достаточно большой части рассматриваемой 
популяции. 

 Например, нуклеотид G, присутствующий в определенном 
месте эталонного генома, может быть заменен нуклеотидом A 
у меньшинства людей. Две возможные вариации нуклеотидов 
этого SNP – G или A – называются аллелями.  
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SNP 
 Однонуклеотидные полиморфизмы могут находиться в пределах кодирующих 

последовательностей генов, некодирующих участков генов или в межгенных 
участках (участках между генами).  

 SNP в кодирующей последовательности не обязательно изменяют 
аминокислотную последовательность вырабатываемого белка из-за 
вырожденности генетического кода. 

 SNP в кодирующей области бывают двух типов: синонимичные SNP и 
несинонимичные SNP. Синонимичные SNP не влияют на последовательность 
белка, тогда как несинонимичные SNP изменяют аминокислотную 
последовательность белка. 

 В геноме человека обнаружено более 600 миллионов SNP. 
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Примеры  

 SNP в гене F5 -  «лейденская мутация», 

тромбофилия фактора V 

 Интронный SNP в гене репарации несоответствия 

ДНК PMS2 (rs1059060, Ser775Asn) предполагалось, 

что связан с повышенным повреждением ДНК 

сперматозоидов и риском мужского бесплодия. 
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Биоинформационные базы 

данных 
 dbSNP — это база данных SNP Национального центра биотехнологической информации (NCBI). По состоянию на 8 июня 2015 г. dbSNP 

перечислил 149 735 377 SNP у людей.[ 

 SNPedia — это база данных в стиле вики, поддерживающая аннотацию, интерпретацию и анализ личного генома. 

 Kaviar редставляет собой сборник SNP из нескольких источников данных, включая dbSNP. 

 База данных OMIM описывает связь между полиморфизмами и заболеваниями (например, предоставляет заболевания в текстовой форме). 

 dbSAP - база данных полиморфизма отдельных аминокислот для обнаружения вариаций белков 

 База данных мутаций генов человека содержит мутации генов, вызывающие или связанные с наследственными заболеваниями человека, а 
также функциональные SNP. 

 Международный проект HapMap, в рамках которого исследователи идентифицируют SNP тегов, чтобы иметь возможность определить 
коллекцию гаплотипов, присутствующих у каждого субъекта. 

 GWAS Central позволяет пользователям визуально опрашивать фактические данные об ассоциациях на сводном уровне в одном или 
нескольких исследованиях ассоциаций на уровне всего генома. 
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Номенклатура dbSNP 

 Стандарт rs### принят dbSNP и использует 

префикс «rs» для «эталонного SNP», за 

которым следует уникальный и 

произвольный номер 
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Общество по изменению генома 

человека (HGVS)  
 использует стандарт, который передает больше информации об SNP: 

 c.76A>T: для кодирующей области, за которым следует номер положения 
нуклеотида, за которым следует однобуквенное сокращение нуклеотида (A, 
C, G, T или U), за которым следует знак «больше» («>») для обозначения 
заменвы, за которой следует сокращение нуклеотида, который заменяет 
первый 

 p.Ser123Arg: для белка, за которым следует трехбуквенное сокращение 
аминокислоты, за которым следует число, обозначающее положение 
аминокислоты, а затем сокращение аминокислоты, которое заменяет 
первое. 
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rs6025 
 rs6025 представляет собой SNP в гене фактора V F5, 

кодирующий изменение белка с аргинина в положении 506 на 
глутамин.  

 Полученный аллель rs6025(A) кодирует мутацию, известную 
как лейденская мутация, R506Q. Эту мутацию часто называют 
изменением G1691A или 1691G-A. 

 p.Arg506Gln 

 HGVS nomenclature NM_000130.4 c.1601G>A p.R534Q 
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F5 
 В нормальном пути фактор V действует как 

кофактор, позволяя фактору Ха активировать 
протромбин, в результате чего образуется 
фермент тромбин. Тромбин, в свою очередь, 
расщепляет фибриноген с образованием 
фибрина, который полимеризуется, образуя 
плотную сетку, составляющую большую часть 
сгустка. Активированный протеин C является 
природным антикоагулянтом, который 
ограничивает степень свертывания крови 
путем расщепления и разрушения фактора V. 
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Анализ SNP 
 SNP можно легко проанализировать, поскольку они 

содержат только два возможных аллеля и три 

возможных генотипа, включающих эти два аллеля: 

гомозиготный A, гомозиготный B и гетерозиготный 

AB, что приводит к множеству возможных методов 

анализа. Некоторые из них включают: 

секвенирование ДНК; капиллярный электрофорез; 

масс-спектрометрии; одноцепочечный 

конформационный полиморфизм (SSCP); одиночное 

базовое расширение; электрохимический анализ; 

денатурирующая ВЭЖХ и гель-электрофорез; 

полиморфизма длин рестрикционных фрагментов; и 

гибридизационный анализ. 
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Легко сдать удалённо в ЦИР 

Буккальный эпителий 

Буккальный эпителий 

«Капля крови» на промокашке 



<дата/время> <нижний колонтитул> 32 

Спасибо за внимание! 


