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Рисунок 1. Форма авторизации в ПО Mutracker.
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X  Draitriy Korostin Профиль

Образцы

Обработка данных 

Панели

Настройки системы

Профиль Выход

Имя Dmitriy Korostin 

E-mail d.korostin@gmail.com

О я соглашаюсь с политикой обработки персональных данных и принимаю пользовательское соглашение. 

Сохранить

О программе M u tra c k e r

Программное обеспечение Mutracker по ТУ 58.29.32-001-01963278-2023 
(РУ If РЗН 20ХХ/ХХХХХ от XX.XX.20XX)

предназначено для обработки и интерпретации результатов^ полученных с использованием: 
Секвенатора нуклеиновых кислот ГА-2000 (РУ М* РЗН 2022/17851 от 2 5 .0 7 .20 22 ), 

Секвенатора генетического HELICON* G400 и 
Секвенатора генетического HELICON* G50 (РУ IP РЗН 2023/20825 от 16 .08.2023) 

в рамках секвенирования зкзома человека, 
которые позволяют создавать лабораторный отчет по статусу 

носителя наследственных заболеваний для здоровых пациентов (преконцепционный скрининг) или 
медицинское заключение по поиску наследственных причин 

клинической картины для пациентов с вероятно генетической причиной особенностей фенотипа.

Руководство по эксп л уа тац и и

Доступно по этой ссылке.

Т ехн и ч еская  поддержка

Ver. 3 . 3 . 0  (08 .2023)

Пользователей осуществляется специалистами компании-разработчика ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова
Минздрава России

по рабочим дням с 10 до 20 ч (6МТ+3) 
по телефону: +7 905 702-20-12 

по электронной почте: ko ro stin  dô Brsmu.ru

Рисунок 2. Личный кабинет пользователя.
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Рисунок 3. Файл заключения по результатам фильтрации и интерпретации вариантов страница 1.
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Заключение

Литературные источники заключения

Метрики качества анализа

Н а б о р  а о м д о а  д л я  

о б о га щ о м и я

A gilen t all-exon vB

М е д и а н н о е

n o e p w iH a

С р е д н е е

ИО«р«1ИО
П о л и о га  П о л н о та  

Юк. % 20х. %
П о л н о та  

ЗОх. »

Анализ не позволяет выявить

1 Делеции и инсерции длиной более 40 п.о.;
2 .  Варианты, связанные с экспансией коротких повторов;
3. Варианты изменения числа нуклеотидов в гомополимерных 

регионах длиной более 10 п.о.;
4. Варианты в нитронах (за исклк>чением канонических сайтов 

сплайсинга);
5. Варианты в генах, имеющих псевдогены,
6. Мозаичные варианты;
7. Полиплоидии, анеуплоидии;
в. Эпигенетические модификации.

Методика анализа

П одготовка образцов к секвенированию ; выделение геномной ДИК 
из образцов венозной крови производится с  помощью наборов для

ЬПя« ru/r«porl Ti'

Рисунок 4. Файл заключения по результатам фильтрации и интерпретации вариантов страница 2.
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выделения ДНК (Qiagen) no протоколу производителя. Дальнейшая 
пробоподготовка включает ультразвуковую фрагментацию геномной 
ДНК и стандартные этапы подготовки библиотек фрагментов ДНК. 
Обогащение библиотек фрагментов ДНК последовательностями экзонов 
проводится с помощью зондов по лабораторному протоколу!.

С еквенир ование  белок-кодируюицих последовательностей 
осуществляется методом парно-концевых прочтений по протоколу 
п роизводителя.

А н али з данны х. Использован автоматизированный пайплайн, 
написанный на языке ^ h o n , включающий в себя оценку качества 
секвенирования (FastQC), удаление разбалансированных оснований и 
РИДОВ с низким качеством (Тrimmomatic), выравнивание прочтений на 
референсную сбор»^ генома человека CRCh37/hg19 при помощи Bwa 
MEM, коллинг вариантов с помощью BCFtools. Метрики покрытия были 
получены программой Picard. Аннотация полученных вариантов была 
реализована при помощи OMIM и ANNOVAR.

И нтерпретац ия . Оценка клинической значимости выявленных 
вариантов производится а соответствии с критериями АСМС 2,3, с 
использованием баз данных вариантов и литературных источников.

С п исо к  анализируем ы х генов: ATM. BARD1, 6RCA1, BRCA2, BPIP1, С0Н1. 
СНЕК2, NBN. N R . PALB2, PMS2, PTEN. RAD50. RAD51C, RAD51D, STKll, TP53. 
MLHl. MREllA. MSH2, M5H6. XRCC2.

Использованные специализированные 
ресурсы

1. Belova, V. et al. System analysis of the sequencing quality of human 
whole exome samples on BCI NCS platform. Scientific Reports 12. (2022).

2. Richards S. et al. Standards and guidelines for the interpretation of 
sequence variants; a joint consensus recommendation of the American 
College of Medical Genetics and Genomics and the Association for 
Molecular Pathology //Genetics in medicine. - 2015. - T. 17, - N*. 5. -  C. 
405-423,

3. Рыжкова О. П. и др. Руководство по интерпретации данных 
последовательности ДНК человека, полученных методами 
массового параллельного секвенирования (MPS) (редакция 2018, 
версия 2) //Медицинская генетика. -  2019. -  Т. 18. -  N«. 2. - С. 3-23.

4. HUGO Gene Nomenclature Committee (HCNC) - Committee of the 
Human Genome Organisation that sets the standards for human gene

5. GENCODE - High quality reference gene annotation and experimental 
validation. https:/AArww.aencodeQenes.orq/

6. Ensemble - Genome browsers for the retrieval of genomic information.

M Ip i //v«rfi*v*r.9«'>0fn*c«ni«i rii/r«porl Mml CTptmiui Э (•* 4

Рисунок 5. Файл заключения по результатам фильтрации и интерпретации вариантов страница 3.
6



ex h im  I

7. dbSNP - Database of short genetic variants.

8 . gnom AD ~ Cerm line variant frequencies exome-wide.

9. lOOOCenomes -  Cerm line variant frequencies gerwme-wide.

10. PUSeq -  База данных гене'шческих вариантов, естречаюив^хся у 
жителей РФ. http.7Auseq.ru/

11. Pfam -  Collection of protein familiesAlomains. htiQs://Dfamjcfam.ofq/ 
12 UniProtKB -  Comprehensive resource of protein sequence and

functional information. https.//tfvww.uniDroLQfQ/
13. CORUM -  The comprehensive resource of m am m alian protein

14. KEGG -  Knowledge base on the molecular interaction, reaction and 
relation networks. httDs7/www.Qenome.iP/keQC^network.html

15. ClinVar - Database of genom ic variants of clinical significance.

16. VarSome -  The hum an genom ic variant search engine. 
httPs:/A<afsome.com/

17. Orphanet -  Database with the aspiration of gathering, providing and 
improving knowledge on rare diseases. httD:/Avww.orpha.net/

18. HPO -  Vocabulary that contains phenotypic information about genes or 
product genes. httPs7/hDo.iax.orQy

19. OMIM - Catalog of all known human genes and genetic phenotypes.

20. CancerMine -  Literature-mined database of tumor suppressor 
genesAxoto-oncogenes. httD.//bionlp.bcgsc.ca/canccrmlne/

21. CIViC -  Clinical interpretations of variants in cancer. https/Aivicdb org/
22. NCCN -  The National Comprehensive Cancer Network, an alliance of 

leading cancer centers that creates clinical practice guidelines.

2 3. OncoBRCA -  База данных частот вариантов в генах системы
репарации ДНК, полученных в рамках проекта «Наследственные 
синдромы в РФ». httos7A)ncQbrca.ru/

24. ОпсоТгее -  Open-source ontology develop>ed at MSK-CC for 
standardization of cancer type diagnosis, j 

25  C P IC -р есур с no фармакогеномике t 
26. Pharm CKB -  база данных no фармакогеномике 

https/AArww.ohafmqkb.oro
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Рисунок 6. Файл заключения по результатам фильтрации и интерпретации вариантов страница 4.
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