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Реферат. Цель исследования состоит в том, чтобы на основе анализа перспектив развития биоинфор-
матики и омиксных технологий обосновать и предложить воспроизводимую вычислительную среду для 
реализации типовых задач работы с генетическими последовательностями и результатами их анализа в 
научных исследованиях и клинической практике. Материалами и методами исследования послужили 
данные литературных источников, описания известных технологий работы с генетическими последова-
тельностями, учебные материалы мировых авторитетных образовательных организаций, а также соб-
ственный опыт внедрения воспроизводимых исследований в научную деятельность и медицинское об-
разование. Анализ литературных источников указывает, что оториноларингология хотя и не находится в 
основном фокусе исследований генофенотипических ассоциаций и внедрения технологий персонализи-
рованной (прецизионной) медицины, однако в этих исследованиях и технологиях есть объективная по-
требность. Реализация этих потребностей ограничена объективным недостатком актуальных компетен-
ций медицинских специалистов в области информатики и биомедицинской статистики, невозможностью 
освоить новые, постоянно развивающиеся омиксные технологии в условиях ограниченности временных 
ресурсов, а также высокими требованиями к вычислительным мощностям. Кроме этого, в некоторых слу-
чаях, существенное значение для распространенности этих технологий в клинической практике имеет 
низкая статистическая достоверность генофенотипических ассоциаций, которая ожидаемо станет прием-
лемой по мере увеличения объемов и масштабов исследований. Результаты. В исследовании предложена 
модель, воспроизводящая основные элементы и функции работы с генетической информацией, предложе-
ны интегрированная программная среда и содержание типовых вычислительных задач: от простых опе-
раций с генетическим последовательностями ДНК, РНК и аминокислот до клинической интерпретации 
вариантов генетических последовательностей индивидуума. Предложена образовательная модель про-
цесса, по которой последовательно изучаются решения типовых задач или «рецепты» обработки генети-
ческих данных. В ней используются единая терминология и данные. Для реализации этой модели в отори-
ноларингологии предложены программная среда R и проект Bioconductor, предоставляющий множество 
отдельных пакетов для исследований в области биоинформатики. Он включает набор инструментов для 
анализа и понимания геномных данных, аннотации биологических последовательностей, а также сами 
экспериментальные данные. В ходе исследования разработан обучающий пакет mbioinf, содержащий ма-
териалы и типовые решения по операциям с генетическими последовательностями в среде R: создание 
R-объектов генетических последовательностей; статистический анализ; парное и множественное вырав-
нивание; поиск мотивов и закономерностей; работа с ресурсами генетических аннотаций; обнаружение 
вариантов генетических последовательностей; прогноз влияния вариантов на аминокислотные последо-
вательности и их клиническая интерпретация. Полученные с помощью этих рецептов знания и навыки 
обеспечивают понимание причин и следствий вариации генетических последовательностей, выявление 
генофенотипических ассоциаций при ЛОР-заболеваниях и их практическое применение в создании ин-
формативных диагностических технологий.
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