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торых используется генетическая информация 
о человеке и ее детали для врача-клинициста 
представляют интерес, серьезно ограниченный 
его знаниями. Как правило, существует некий 
определенный порог детализации генетической 
информации, ниже которого врач обычно не опу-
скается, — слишком много чужих (как может по-
казаться) терминов, технологий, чтобы понять 
которые необходимо потратить драгоценное 
время. В силу скорости, с которой развиваются 
современные вычислительные технологии, со-
временный врач все время находится в роли до-
гоняющего: ежедневно публикуются результаты 
исследований, которые могут улучшить качество 
медицинской помощи, помочь использовать бо-
лее информативные диагностические методы и 
эффективные средства лечения и профилакти-
ки. Из-за ограниченности времени эти публика-
ции могут быть не прочитаны, а из-за отсутствия 
специфических знаний — не поняты.

Вышеуказанные достижения уже оказали 
большое влияние на медицинскую практику и об-
ласть отоларингологии. Отоларингология — это 
узкая специальность, которая фокусируется на 
нескольких врожденных, воспалительных, имму-
нологических, инфекционных и неопластических 
заболеваниях, и открытия в биологии, почерпну-
тые из современных подходов биоинформатики, 
окажут влияние на способ диагностики и лечения 
некоторых из этих заболеваний в ближайшем 
будущем. Вопросы биоинформатики для практи-
кующих отоларингологов и исследователей ос-
вещены во многих обзорах и публикациях [1, 2]. 
Ежегодно в систему PubMed попадает несколько 
сотен статей с объединенной тематикой по био-
информатике и отоларингологии.

В среде биологов часто можно слышать, что 
человек — это машина, которая создается по 
определенной инструкции, генетической про-
грамме. Эта инструкция может быть испор-
чена или давать сбой при своем воплощении. 
Понимание основ генетического кода человека, 
как он реализуется в здорового или больного 
человека невозможно без информатики, точнее 
биоинформатики — междисциплинарной обла-
сти, которая объединяет широкий спектр пред-
метов, включая информатику, математику, ста-
тистику и биологию, в целях оптимизации сбора, 
хранения, анализа, интерпретации и применения 
биологических данных.

Однако за этим следует очень важный во-
прос: насколько врач-исследователь или практи-
кующий врач должны быть погружены в вопросы 
биоинформатики? Примеров, когда сложность 
технологии не мешает ее использовать врачами-
специалистами, много. Сегодня травматолог сам 
интерпретирует снимки от компьютерного томо-
графа, а невролог проводит УЗИ-исследование, 

и таких примеров «диффузии» сложных технологий 
в обычную практику врачей множество. Можно ли 
врачу не опираться в своем клиническом реше-
нии исключительно на заключение генетической 
лаборатории или медицинского генетика, решая 
относительно простые вычислительные задачи по 
работе с генетическими последовательностями, 
которые он может выполнить и интерпретировать 
сам? В этом контексте были определены цель и за-
дачи настоящего исследования.

Цель исследования
Обоснованно предложить вычислительную 

среду воспроизводимых задач для изучения объ-
ектов генетической информации пациента и по-
пуляции, обеспечивающую типовые научные и 
образовательные задачи поиска и интерпретации 
генофенотипических ассоциаций в диагностике 
ЛОР-болезней.

Для достижения цели исследования были из-
учены перспективы клинического приложения 
медицинской биоинформатики, актуальные за-
дачи, с которыми сталкивается медицинский спе-
циалист при работе с генетическими данными 
(медицинскими заключениями в генетическом 
исследовании), программные среды для работы 
с  генетической информацией и ее описание в 
контексте ЛОР-заболеваний.

Материалы и методы исследования
Материалами и методами исследования по-

служили данные литературных источников, 
описания известных технологий работы с гене-
тическими последовательностями, учебные мате-
риалы мировых авторитетных образовательных 
организаций, а также собственный опыт внедре-
ния воспроизводимых исследований в научную 
деятельность и медицинское образование.

Для достижения цели исследования были из-
учены перспективы клинического приложения 
медицинской биоинформатики, актуальные за-
дачи, с которыми сталкивается медицинский спе-
циалист при работе с генетическими данными 
(медицинскими заключениями и генетическим 
исследованием).  Мы рассматриваем генетиче-
ские исследования в едином комплексе оказания 
медицинской помощи, где границы знаний и от-
ветственности между биоинформатиками, меди-
цинскими генетиками, врачами-специалистами 
постоянно мигрируют или размываются из-за 
постоянного развития технологий и автоматиза-
ции операций с генетической информацией па-
циента. И не только как медицинские технологии 
диагностики, но и в будущем — как медицинские 
технологии лечения. Тенденция формирования 
различных технологий вокруг клинического 
процесса известная как клиническая информа-
тика (clinical informatics) и сегодня объединяет 


