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Тренажер GENOSKILL
Тренажер GENOSKILL предназначен для студентов, магистрантов, 
аспирантов, слушателей курсов повышения квалификации и любых 
других категорий обучающихся. Эта программа предоставит вам 
возможность углубить знания в области медицинской генетики, 
биоинформатики и геномики, попрактиковаться в получении 
навыков и понимании принципов интерпретации генетических 
вариантов у пациентов с наследственными заболеваниями.  

Обучение проходит путем решения клинических задач на 
синтетических данных.  

В образовательную серию вошли клинические случаи с 
распространенными, известными каждому медицинскому работнику 
заболеваниями. В базовую серию включены результаты 
биоинформатической обработки 10 экзомов и задачи поиска причин 
наследственной патологии с различными типами наследования. 
Решения предполагают получение компетенций и навыков поиска 
различных по эффекту влияния на белок патогенных вариантов, 
комплексных аллелей, инсерций, делеций и даже двойной диагноз, а 
также  другие особенности данных, необходимые для погружения в 
клиническую интерпретацию.
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Тенденции рынка 
генетических технологий 
в России
1. Технологии генетического анализа постоянно 
совершенствуются, в том числе появляются 
российские платформы секвенирования. 

2. Рынок предоставления подобных услуг в России 
растет с каждым годом. 

3. Современные технологии требуют 
высококвалифицированных специалистов в области 
молекулярной биологии, биоинформатики, 
медицинской генетики. 

4. Образовательные учреждения должны успевать 
удовлетворять потребность рынка в подобных 
специалистах. 

5. Наиболее эффективным является обучение на 
конкретных клинических случаях, при этом без 
доступа к персональным данным пациентов.

ПРОГНОЗ ОБЪЕМА РЫНКА ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ В РОССИИ В 2020-2025 гг., млрд рублей

ОБЪЕМ И ЕМКОСТЬ РЫНКА ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ В РОССИИ В 2020, млн рублей
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Принципы освоения интерпретации генетических данных

‣ фундаментальные знания в области генетики и молекулярной биологии  
‣ навыки получения знаний о варианте и/или навыки биоинформатики 
‣ понимание технологий секвенирования 

Технические навыки и знания

‣ непрерывное обучение 
‣ коммуникативные навыки 
‣ междисциплинарное сотрудничество 
‣ профессиональные и этические стандарты 
‣ этические, правовые и социальные последствия 
‣ контроль и обеспечение качества интерпретации

Гибкие навыки (soft skills)

‣ классификация вариантов 
‣ гено-фенотипичекая корреляция 
‣ обучение на клинических случаях и практический опыт

Медицинские навыки и знания
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Синтетические данные
В GENOSKILL реализованы кейсы пациентов на 
синтетических данных с распространёнными 
патогенными генетическими вариантами, 
специфичными для конкретной патологии. 

Это предотвращает 
использование персональных 
данных в системе без ущерба 
для качества медицинских 
кейсов
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Схема генетической диагностики заболеваний
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зарегистрирован в едином реестре российского программного обеспечения

GENOMENAL — программное обеспечение 
нового поколения для работы с геномными данными

Обучение специалистов интерпретации генетических данных на российской платформе

https://reestr.digital.gov.ru/reestr/678107/


Обучение навыкам биоинформатики
Возможность видеть весь процесс анализа вплоть до командной строки, что хорошо для понимания 
этапов обработки образцов, стандартизации, протоколирования и обучения биоинформатиков.

ДЕТАЛИ ПРОЦЕССА АНАЛИЗА
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Облачное веб-приложение
Для использования GENOSKILL вам не 
потребуется приобретение дорогостоящего 
серверного оборудования и установка 
дополнительного программного 
обеспечения на вашем компьютере. 

Достаточно просто 
подключиться к интернету
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Простой, современный и понятный графический интерфейс

ОТЧЁТ О ГЛУБИНЕ ПОКРЫТИЯ

SNV VIEWER
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КОНСТРУКТОР УСЛОВИЙ ФИЛЬТРАЦИИ

Профессиональные и 
продвинутые инструменты 
медицинского генетика
‣ Конструктор условий фильтрации

‣ Определение фазовых групп

‣ Возможность поиска вероятно компаунд-
гетерозиготных вариантов


‣ Встречаемость варианта в образцах 
организации


‣ Интеграция с IGV, HPO

‣ Принятие/отклонение критериев 
классификации ACMG+AMP


‣ Анализ CNV

SNV VIEWER

IGV BROWSER
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Навыки получения 
знаний о варианте 

ClinVar, Ensembl, 1KG, dbNSFP, dbSNP, 
gnomAD v3, VarSome и другие

Все базы аннотаций в одном месте.

ЗАГРУЗКА ПОЛЬЗОВАТЕЛЬСКОЙ АННОТАЦИИ

ПОИСК ПО ЛИТЕРАТУРЕ

В GENOSKILL встроены 
самые популярные 
публичные базы для 
аннотации генетических 
вариантов.
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Развитие GENOSKILL

Предполагается развитие продукта за счет:

1. Увеличения числа кейсов 

2. Добавления семейного и 
группового анализа 

3. Введения градации сложности 
кейсов 

4. Автоматизации проверки 
выполнения заданий

Обучение специалистов интерпретации генетических данных на российской платформе



Вместе к новым 
горизонтам


