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Введение. Благодаря активному развитию мультиомиксных технологий исследователи получают все больше сведений о генетиче-
ских и иммунологических данных человека. Для систематизации и хранения такого рода информации используются репозитории, 
что ускоряет поиск и использование сведений для научных исследований и решения прикладных задач в области медицины.
Цель. Провести анализ мирового опыта эксплуатации репозиториев генетических и иммунологических данных человека для опре-
деления их функциональных особенностей и роли в развитии популяционной иммунологии и генетики.
Обсуждение. Проанализированы функциональные особенности репозиториев генетических и иммунологических данных. Данные 
о репозиториях, включенных в исследование, были получены из открытых источников. Процесс отбора репозиториев включал три 
этапа: подбор научных публикаций, дедупликация, фильтрация по критериям отбора. Основные критерии последующей оценки 
репозиториев генетических и иммунологических данных человека: объем данных; доступность данных; форматы данных. Поиск 
сведений о репозиториях и биобанках на территории Российской Федерации проводился по поисковым запросам в сети Интернет. 
В исследовании было проанализировано 15 крупнейших репозиториев генетических и иммунологических данных, из которых 37,5% 
аффилированы с Великобританией, 43,75% — с США. Для создания и поддержания крупных репозиториев, как правило, форми-
руются международные и межинституциональные консорциумы. Доступность репозиториев генетической информации обеспечи-
вается комбинацией технологических, организационных и правовых механизмов. Наиболее частыми источниками финансирова-
ния репозиториев являются государственный бюджет, средства частных фондов и благотворительных организаций, инвестиции 
фармацевтических компаний. Основные риски, возникающие при эксплуатации репозитория, можно разделить на четыре группы: 
этические, правовые, биологические и технологические, связанные с обеспечением конфиденциальности данных. В Российской 
Федерации генетические исследования являются одним из наиболее активно развивающихся направлений науки. В этой связи 
становятся актуальными задачи безопасного хранения, этичного использования и правовой защиты получаемых данных. Рассмо-
трены возможные направления для дальнейшего развития национальных репозиториев генетических и иммунологических данных, 
а также возможности дополнительного регулирования обращения с генетическими данными на законодательном уровне.
Выводы. На основании анализа данных определены возможные риски, связанные с функционированием репозиториев, предло-
жены различные подходы к их минимизации и оптимизации развития репозиториев. В качестве одного из наиболее перспективных 
направлений рассматривается разработка интеграционных модулей на основе искусственного интеллекта для обработки и анно-
тирования данных, представленных в стандартизированных протоколах.
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Introduction. Due to the active development of multiomics technologies, more and more information about human genetic and immunologi-
cal research is becoming available. Data repositories are used to systematize and store such information, which facilitates the search and use 
of information for carrying out scientific research and solving applied problems in the area of medicine.
Objective. To analyze the global experience of using repositories of human genetic and immunological data to define their functional features 
and role in the development of population immunology and genetics.
Discussion. Functional features of genetic and immunological data repositories were analyzed. The data on the repositories included in the 
study was obtained from open sources. The selection process for repositories included three stages: selection of scientific publications, de-
duplication, and filtering based on selection criteria. The main criteria for the subsequent evaluation of human genetic and immunological data 
repositories were as follows: data volume, data accessibility, and data formats. The search for information about repositories and biobanks in 
the Russian Federation was conducted using online search queries on the Internet. The study analyzed 15 largest genetic and immunological 
data repositories, of which 37.5% are affiliated with the UK and 43.75% are affiliated with the USA. The task of creating and maintaining large 
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repositories is solved, as a rule, by forming international and inter-institutional consortia. The availability of genetic data repositories is ensured 
by a combination of technological, organizational, and legal mechanisms. The most common sources of repository funding are state budgets, 
funds from private foundations and charitable organizations, and investments from pharmaceutical companies. The main risks associated 
with the operation of a repository can be divided into four groups: ethical, legal, biological, and technological risks related to data privacy. 
In the Russian Federation, genetic research is one of the most rapidly developing scientific directions. As a result, the challenges of secure 
storage, ethical use, and legal protection of data are acquiring particular importance. The presented review discusses possible directions for 
further development of national genetic and immunological data repositories, as well as the possibilities of additional regulation of genetic 
data handling at the legislative level.
Conclusions. The conducted review has identified possible risks associated with repository functioning and proposed various approaches to 
minimizing these risks and optimizing the development of data repositories. One of the most promising areas is the development of AI-based 
integration modules for processing and annotating data presented in standardized protocols.
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ВВЕДЕНИЕ

В настоящее время сохраняется тенденция к интенсив-
ному развитию и внедрению в рамках научно-исследо-
вательских работ методических решений для проведе-
ния популяционных иммунологических и генетических 
научных исследований человека. Генетические и им-
мунологические популяционные исследования пред-
ставляют собой междисциплинарную область, объ-
единяющую генетику, иммунологию, биостатистику 
и биоинформатику. Иммунология является неотъем-
лемой частью таких популяционных исследований, по-
скольку генетические факторы играют ключевую роль 
в формировании иммунного ответа [1]. Кроме того, 
изучение генетических вариаций позволяет опреде-
лять механизмы развития аутоиммунных и инфекци-
онных заболеваний [2]. Актуальным направлением 
исследований является оценка связи генетической ге-
терогенности и здоровья человека, включая предрас-
положенность к развитию различных заболеваний [3].

Основными направлениями популяционных имму-
нологических и генетических исследований являют-
ся выявление генетических особенностей популяции 
человека (например, адаптивные), определение гене-
тических и молекулярных детерминант заболеваний 
человека, изучение влияния генетических вариаций 
на восприимчивость к лекарственным препаратам 
(фармакогенетика), механизмов формирования им-
мунного ответа человека и оценка динамики измене-
ний его показателей. В процессе исследований ис-
пользуются данные клинических анализов, методы 
молекулярной биологии, иммунологии и генетики. 
Результаты исследований являются значимыми пре-
жде всего для развития такого направления при-
кладной науки, как персонализированная медицина, 
включающая разработку новых методов диагностики 
и оценки индивидуальных рисков, создание персона-
лизированных лекарственных препаратов для терапии 
и формирование программ по профилактике заболе-
ваний исходя из индивидуальных генетических и им-
мунологических особенностей человека. На текущий 

момент ведущими методическими подходами в обла-
сти популяционной иммунологии и генетики остаются 
секвенирование ДНК и РНК, в том числе на уровне от-
дельных клеток; генотипирование; иммунофенотипи-
рование; биоинформатический анализ и т.д.

Популяционные исследования генетических и им-
мунологических маркеров являются приоритетным на-
правлением развития медицины, особенно персонали-
зированной. В настоящее время генетический анализ 
используется для прогнозирования рисков заболева-
ний, а мониторинг иммунного статуса  — для оценки 
эффективности терапии, причем эти данные можно 
стандартизировать. Для комплексной оценки здоровья 
пациента необходимо не только использование генети-
ческих и иммунологических данных, но и возможность 
их интегрировать в единую систему анализа данных 
по вариабельным биохимическим и физиологическим 
показателям. Для интеграции различных количествен-
ных/качественных медико-биологических показателей 
в единые модели оценки здоровья необходима разра-
ботка новых методов и стандартов по вариабельным 
параметрам (даже от одного и того же пациента), обе-
спечивающих возможность интерпретации и сравне-
ния сводных данных. Будущее развитие этой области 
во многом связано с технологическим прогрессом: 
современные методы полногеномного секвенирова-
ния (включая анализ длинных фрагментов и повторов) 
в сочетании с мощными вычислительными ресурсами 
позволяют детально исследовать вклад генетической 
изменчивости и ее взаимодействия с различными фак-
торами в развитие заболеваний. Это не только улучша-
ет наше понимание биологии человека, но и открывает 
возможности для расширения функционала биомеди-
цинских репозиториев, включающих специализиро-
ванные базы данных пациентов.

Актуальность темы обусловлена высоким объемом 
накопленных в результате исследований генетиче-
ских и иммунологических данных человека, необхо-
димостью их систематизации и обеспечения доступ-
ности для научного сообщества. Так, на территории 
Российской Федерации, по данным домена «Наука 
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и инновации»1, в период 2010–2025 гг. было зафикси-
ровано около 15  000  научно-исследовательских ра-
бот, в которых упоминались генетические технологии, 
и около 3000  научно-исследовательских работ, упо-
минающих секвенирование; соответствующие данные 
представлены на рисунке.

В настоящее время по всему миру формируются 
репозитории для хранения генетических и иммуно-
логических данных. Основная задача репозиториев 
заключается в аккумулировании и систематизации 
данных, связанных с генетической изменчивостью, 
для последующего анализа и разработки новых ме-
тодов диагностики и оценки индивидуальных рисков, 
создания персонализированных лекарственных пре-
паратов для терапии и формирования программ 
по профилактике заболеваний исходя из индивидуаль-
ных генетических и иммунологических особенностей 
человека.

Создание крупных генетических репозиториев со-
пряжено с комплексом взаимосвязанных проблем. 
Во-первых, остро стоят этические вопросы: необхо-
димо получить информированное согласие пациента, 
обеспечить строгую конфиденциальность его данных, 
а также информировать пациента о мерах предо-
сторожности для защиты генетической информации 
на его личных устройствах. Во-вторых, существуют 
аналитические и технические задачи: постоянно ра-
стущие объемы данных требуют непрерывного совер-
шенствования методов их интерпретации и аннотиро-
вания, а также разработки подходов для комплексного 
анализа в рамках различных научных концепций. Это, 
в свою очередь, диктует необходимость решения про-
блем управления данными, включая формирование 
четких правил доступа для квалифицированного пер-
сонала и обеспечение надежной безопасности хра-
нения информации. Наконец, при интерпретации ре-
зультатов важно учитывать биологическую сложность: 
реализация генетической информации в фенотипиче-
ские признаки всегда модулируется множеством фак-
торов окружающей среды.

Цель исследования  — провести анализ мирового 
опыта эксплуатации репозиториев генетических и им-
мунологических данных человека для определения их 
функциональных особенностей и роли в развитии по-
пуляционной иммунологии и генетики.

Для достижения поставленной цели авторами 
сформулированы основные задачи: анализ мирового 

опыта практического применения сведений, храня-
щихся в репозиториях генетических и иммунологиче-
ских данных человека для определения функциональ-
ных особенностей таких репозиториев; определение 
возможных рисков, в том числе этических рисков, 
рисков нарушения конфиденциальности персональ-
ных данных и несанкционированного использования, 
правильности интерпретации и достоверности данных; 
определение возможных путей устранения рисков; 
формирование предложений для повышения уровня 
внедрения результатов генетических и иммунологиче-
ских исследований в практическую медицину.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

В настоящем исследовании представлен анализ 
деятельности существующих репозиториев генети-
ческих и иммунологических данных по сведениям, 
полученным из открытых источников. Согласно по-
лученным из открытых источников данным было ото-
брано 15  репозиториев на основании наибольших 
показателей реферируемости в профессиональной 
среде, частоты упоминания в научных публикаци-
ях, данных консорциумов и в результате анализа 
официальных веб-ресурсов. Процесс отбора репо-
зиториев включал трехэтапную стратегию: подбор 
научных публикаций, дедупликацию, фильтрацию 
по критериям отбора.

На основе данных PubMed и Google Scholar была 
сформирована подборка, включающая более 100 на-
учных публикаций за период 2018–2024 гг. по ключе-
вым запросам: «genetic data repository», «immunological 
data repository».

Исходный пул публикаций был проанализирован 
и отсортирован по частоте упоминаний, в результате 
чего был сформирован предварительный перечень ре-
позиториев и удалены дублирующиеся репозитории.

Далее были исключены репозитории с недоста-
точным описанием или закрытым/платным доступом. 
На следующем этапе отбора учитывали следующие 
критерии: объем данных (более 500 значений), геогра-
фическая репрезентативность (в исследование вклю-
чены репозитории из 4 стран: США, Великобритания, 
Испания, Нидерланды), степень доступности дан-
ных (открытый/закрытый/платный доступ или только 
для сотрудников организации-разработчика), при-
менение международных стандартов для хранения 
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Рисунок подготовлен авторами с помощью ресурса «Домен «Наука и инновации» (https://gisnauka.ru)

Рис. Динамика научно-исследовательских работ в период 2010–2025 гг.

1	 Домен «Наука и инновации». https://gisnauka.ru/ (дата обращения: 10.04.2025). 
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данных (репозитории, содержащие данные в наиболее 
распространенных форматах, например vcf).

Для дальнейшего анализа выделены основные 
критерии оценки репозиториев генетических и имму-
нологических данных человека, а именно: объем дан-
ных (количество и разнообразие хранимых данных); 
доступность данных (открытость доступа, лицензиро-
вание); форматы данных (поддерживаемые форматы 
файлов).

Для анализа деятельности репозиториев отобраны 
ресурсы, сформированные на территориях различных 
стран и действующие на момент проведения исследо-
вания.

Поиск сведений о репозиториях и биобанках 
на территории Российской Федерации проводился 
в сети Интернет по поисковым запросам: «репозито-
рий генетических данных», «репозиторий иммунологи-
ческих данных».

Несмотря на наличие множества репозиториев, 
включенные в исследование ресурсы представляли 
собой наиболее значимые и востребованные для на-
учного сообщества системы. Ограничение анализиру-
емой выборки связано с необходимостью включения 
в нее информационных ресурсов только репозитори-
ев с хорошо документированными данными. Итоговая 
выборка охватывает глобальные и нишевые платфор-
мы, релевантные для дальнейшего анализа генетиче-
ской или иммунологической информации в рамках на-
учных исследований.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

В список отобранных репозиториев было включено 
15  информационных ресурсов: IGSR, AFND, GWAS, 
gnomAD, NCBI GEO, BBMRI-NL, FHLdb, AIRR Data 
Commons, EGA, IEDB, OMIM, NIDDK Central Repository, 
ArrayExpress, ENA, dbGaP [4–16]. Среди них 1  (6,25%) 
репозиторий был создан в Нидерландах, 2  (12,5%) — 
в Испании, 6 (37,5%) — в Великобритании и 7 (43,75%) — 
в США.

Для создания и поддержания крупных репози-
ториев, как правило, формируются международные 
и межинституциональные консорциумы. Наиболее 
частыми источниками финансирования репозиториев 
являются средства государственного бюджета (пред-
ставляющие значительную часть), частных фондов 
и благотворительных организаций, инвестиции фар-
мацевтических компаний. Так, в США финансирование 
таких исследований осуществляется Национальным 
институтом здравоохранения  (NIH), свой вклад вно-
сят частные фонды и благотворительные организации. 
Фармацевтические компании также выделяют финан-
сирование, так как они заинтересованы в результатах 
генетических исследований, которые могут помочь 
в разработке новых лекарственных препаратов.

Генетические и иммунологические популяционные 
исследования являются фундаментальной основой 
для развития современной медицины: разработки но-
вых методов диагностики, терапии и профилактики за-
болеваний.

Доступность данных в репозиториях  — это одно 
из ключевых условий для проведения научных ис-
следований, поскольку их использование позволя-
ет обеспечивать: воспроизводимость исследований, 

проведение сравнительного анализа, разработку но-
вых инструментов и методов. Именно открытый до-
ступ к данным стимулирует создание новых алгорит-
мов и программного обеспечения для их анализа. 
Доступность репозиториев генетической информации 
обеспечивается комбинацией технологических (стан-
дартизованные форматы данных, техническая инфра-
структура), организационных (метаданные и аннотации) 
и правовых механизмов (персональные данные и эти-
ческие аспекты). Самый распространенный в настоя-
щее время вид доступа к данным — веб-интерфейсы. 
Такой доступ может быть бесплатным или платным (ли-
цензионным). Например, данные из IGSR общедоступ-
ны и могут свободно распространяться [4].

Описание характеристик ведущих генетических 
репозиториев

Проведен обзор открытых источников с целью сравне-
ния репозиториев генетических и иммунологических 
данных человека. В соответствии с предварительно 
определенными критериями оценки были идентифи-
цированы 15  ведущих репозиториев, обладающих 
значительными массивами данных. Сформирован 
перечень сводных данных для каждого отобранного 
репозитория, который приведен в таблице. В перечень 
также включены ссылки на основополагающие статьи, 
описывающие структуру, назначение и особенности 
функционирования репозиториев, если такие ссылки 
были указаны на их официальных сайтах.

Среди 15  указанных репозиториев 1  (6,25%) раз-
работан в Нидерландах, 2  (12,5%)  — в Испании, 
6 (37,5%) — в Великобритании (1 из которых совмест-
но с Испанией), 7  (43,75%) — в США. В перечне, ука-
занном в таблице 1, 12 (80%) составляют репозитории 
с открытым доступом к данным и 3  (20%) с закры-
тым доступом, но с подробным описанием сведений, 
содержащихся в репозитории. Чаще всего данные 
для выгрузки представлены в формате txt. Однако 
следует отметить, что в перечень внесены не все су-
ществующие в мире репозитории, а только наиболее 
крупные. Эти репозитории выделяются не только объ-
емом данных, но и открытостью, что способствует 
международному сотрудничеству и повышению вос-
производимости исследований.

Отдельно следует отметить, что некоторые репози-
тории предоставляют доступ только к части данных. 
Однако закрытые информационные ресурсы, специ-
ализирующиеся на хранении конфиденциальных дан-
ных, также находят свое применение в исследованиях. 
Содержащиеся в этих базах сведения, по согласова-
нию с их владельцем, обеспечивают доступ к клини-
ческим, фенотипическим и генетическим показателям, 
что делает их незаменимыми для медицинских ис-
следований, где важна защита частной информации. 
Также существуют закрытые репозитории, которые 
не вошли в перечень.

Общие принципы организации генетических 
репозиториев

В ходе исследования установлено, что важными ус-
ловиями существования качественного репозитория 
являются:
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Таблица. Сводные данные о репозиториях

№
Название 
репозито-

рия

Направ-
ление

Описание Страна Объем данных
Доступ-

ность 
данных

Форматы 
данных 

для
выгрузки

1

The Inter-
national 
Genome 
Sample 

Resource 
(IGSR)2

Генетика

Каталог общих 
генетических 

вариаций челове-
ка, включающий 
образцы, взятые 
с согласия людей

Вели-
кобри-
тания

2504 образцов  
из 26 популяций

От-
крытый 
доступ

VCF, 
FASTQ, 

BAM

2

Allele Fre-
quency Net 
Database 
(AFND)3

Генетика, 
иммуно-

логия

База данных, со-
держащая частоты 
аллелей иммунных 

генов и соот-
ветствующие им 

аллели в различных 
популяциях

Вели-
кобри-
тания

Количество частот — 
155 685 (HLA), 6731 (KIR), 
4376 (цитокин), 877 (MIC) 

от 14 264 290 чел.
Исследования населе-

ния — 1802 человека, дан-
ные генов/аллелей — 1786 
человек, данные гаплоти-
па — 684 человек, данные 
о генотипе — 192 человека

От-
крытый 
доступ

CSV

3

The NHGRI-
EBI Catalog 
of human 
genome-
wide as-
sociation 
studies 
(GWAS)4

Генетика

Содержит инфор-
мацию об ассоциа-
циях генетических 
маркеров с фено-

типами, полезными 
для фармакогене-

тики

Вели-
кобри-
тания

7083 публикации, 692 444 
основные ассоциации 

и 96  947 полных сводных 
статистик.

Данные сопоставлены 
с Genome Assembly 

GRCh38.p14 и dbSNP 
Build 15

От-
крытый 
доступ

TSV, 
OWL/RDF, 

EFO

4

The 
Genome 

Aggregation 
Database 
(gnomAD)5

Генетика

Представляет эк-
зомные последова-
тельности и полные 
геномы для изуче-
ния редких генети-
ческих вариантов

США

730 947 экзомных 
последовательностей 

и 76 215 полных геном-
ных последовательностей 
от неродственных инди-
видуумов с различным 

происхождением

От-
крытый 
доступ

VCF, TSV

5

Gene 
Expression 
Omnibus 

(NCBI 
GEO)6

Генетика

База данных 
для профилиро-

вания экспрессии 
генов и профили-

рования метилиро-
вания РНК

США 4348 наборов данных
От-

крытый 
доступ

TXT, XML, 
SOFT, 

MIAME.

6

Biobanking 
Netherlands 

(BBMRI-
NL)7

Генетика
Набор данных 

и «омик»-сигнатур 
заболеваний

Нидер-
ланды

Генетические, эпигенети-
ческие, транскриптомные 
и метаболомные данные 

35 000 образцов  
из 29 когорт

За-
крытый 
доступ

TXT

2	 IGSR: The International Genome Sample Resource (проект 1000 Genomes). http://www.internationalgenome.org/ (дата обращения: 27.11.2024).
3	 Allele Frequency Net Database. http://www.allelefrequencies.net (дата обращения: 27.11.2024).
4	 GWAS: The NHGRI-EBI Catalog of human genome-wide association studies. https://www.ebi.ac.uk/gwas/ (дата обращения: 27.11.2024).
5	 gnomAD: The Genome Aggregation Database. https://gnomad.broadinstitute.org/ (дата обращения: 27.11.2024).
6	 NCBI GEO: Gene Expression Omnibus. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/ (дата обращения: 27.11.2024).
7	 BBMRI: Biobanking Netherlands. https://www.bbmri.nl/ (дата обращения: 28.11.2024).
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№
Название 
репозито-

рия

Направ-
ление

Описание Страна Объем данных
Доступ-

ность 
данных

Форматы 
данных 

для
выгрузки

7

Database 
on the 

Molecular 
Basis of 
Familial 
Hemo-

phagocytic 
Lymphohis-
tiocytosis 
(FHLdb)8

Генетика, 
иммуно-

логия

База данных вари-
антов семейного 

гемофагоцитарного 
лимфогистиоци-

тоза

Испа-
ния

Информация о зареги-
стрированных вариан-

тах в 4 генах, связанных 
с FHL (PRF1, UNC13D, 

STXBP2, STX11), включаю-
щих 579 вариантов (в т.ч. 
миссенс, нонсенс, индел, 

сплайсинг и т. д.)

От-
крытый 
доступ

JSON

8
AIRR Data 
Commons9

Генетика, 
иммуно-

логия

Данные использо-
вания технологий 
секвенирования 

для изучения 
репертуаров анти-

тел/рецепторов 
В-клеток и Т-клеток

США

5,2 млрд аннотированных 
последовательностей, 

67 000 клонов, 133 000 от-
сортированных, одиночных 

клеток B/T

От-
крытый 
доступ

MIAIRR, 
YAML/
JSON

9

European 
Genome-
phenome 
Archive 
(EGA)10

Генетика, 
иммуно-

логия

Архивирование 
и распростране-

ние персональных 
идентифицируе-

мых генетических 
и фенотипических 

данных

Вели-
кобри-
тания, 
Испа-
ния

11 775 наборов генети-
ческих, фенотипических 
и клинических данных

За-
крытый 
доступ

TAR.GZ

10

The Im-
mune 

Epitope 
Database 
(IEDB)11

Генетика, 
иммуно-

логия

Ресурс для поиска 
и экспорта иммун-

ных эпитопов
США

Пептидные эпитопы 
1 621 303; непептидные 
эпитопы 3189; анализ 

Т-клеток 541 542; анализ 
В-клеток 1 414 095; анализ 
лигандов MHC 4 881 627; 
организмы — источники 

эпитопа 4579;  
ссылки 25 400

От-
крытый 
доступ

XLSX, 
CSV, TCB, 

JSON

11

Online 
Mendelian 
Inheritance 

in Man 
(OMIM)12

Генетика

Постоянно обнов-
ляемый каталог 

генов, генетических 
нарушений и фено-
типических призна-
ков у человека и их 

взаимосвязи

США

Аутосомных генов 
26 080; X-связанных 

1382; Y-связанных 63; 
митохондриальных 72

От-
крытый 
доступ

TXT

12

Central Re-
pository — 

National 
Institutes 
of Health 
(NIDDK)13

Генетика

Централизованный 
исследовательский 

ресурс данных 
о диабете, заболе-
ваниях пищевари-
тельной системы 

и почек

США 5767 наборов данных
За-

крытый 
доступ

CSV

Продолжение таблицы

8	 FHLdb: Database of variants of Familial Hemophagocytic Lymphohistiocytosis syndrome. https://www.biotoclin.org/FHLdb/ (дата обращения: 28.11.2024).
9	 AIRR Data Commons. https://docs.airr-community.org/en/stable/index.html (дата обращения: 28.11.2024).
10	 EGA: European Genome-phenome Archive. https://www.ebi.ac.uk/ega (дата обращения: 28.11.2024).
11	 IEDB: The Immune Epitope Database. https://www.iedb.org/ (дата обращения: 28.11.2024).
12	 OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man. http://www.omim.org/ (дата обращения: 28.11.2024).
13	 NIDDK Central Repository — National Institutes of Health. https://repository.niddk.nih.gov/home/ (дата обращения: 29.11.2024).
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•	 стандартизация, так как размещаемые в репози-
ториях данные должны соответствовать опреде-
ленным установленным стандартам с целью воз-
можности их корректной обработки, сравнения, 
проведения автоматизированного анализа и долго-
срочного хранения;

•	 воспроизводимость, в том числе важна унифика-
ция форматов файлов;

•	 наличие описания экспериментальных условий 
и метаданных, описывающих, как данные были по-
лучены, какие образцы использовали и какие ана-
лизы были проведены.

Форматы хранения данных

В работе нами был выявлен высокий уровень гете-
рогенности экспериментальных платформ и методов 
анализа, что приводит к разнообразию форматов 
данных. Это связано в первую очередь с человече-
ским фактором: для решения одинаковой биоинфор-
матической задачи разные специалисты используют 
разные методологические подходы, что приводит 
к отсутствию возможности сопоставления полученных 
результатов в будущем.

Вместе с тем для обеспечения совместимости 
данных при обмене информацией между различными 
репозиториями используются стандартизированные 
форматы и онтологии. Так, формат FASTQ использует-
ся для хранения последовательностей прочтений, по-
лученных методом секвенирования; SAM — текстовый 

формат для хранения выровненных последовательно-
стей; BAM — бинарный формат для хранения выров-
ненных последовательностей; VCF  — для вариаций 
генома, более компактный, чем SAM, используется 
для хранения и анализа больших объемов данных сек-
венирования; TXT (текстовый формат, tab-delimited) — 
наиболее простой и распространенный формат, со-
держащий значения экспрессии для каждого гена 
в каждом образце, подходит для импорта в большин-
ство программ анализа данных; CSV (comma-separated 
values)  — похож на формат TXT, но разделение зна-
чений запятыми, с широкой поддержкой; SOFT (simple 
omnibus format in text)  — более структурированный 
формат, чем TXT/CSV, содержащий метаданные 
о платформе, образцах, а также данные экспрессии 
генов, что позволяет автоматизировать обработку 
и анализ большого количества данных, рекомендует-
ся, как правило, для комплексного анализа; MIAME 
(minimum information about a microarray experiment)  — 
формат на основе XML, содержит больше метадан-
ных, чем SOFT, обеспечивая максимальную воспро-
изводимость и интерпретируемость данных, часто 
используется для обмена информацией между базами 
данных и применяется для анализа; TCB и EFO — фай-
лы для работы в Binary Data или другом программном 
обеспечении; RDF — формат для представления вза-
имосвязанных данных; XML  — размеченный файл, 
который позволяет определять и хранить данные; 
MIAIRR  — наборы данных, определяющие, какая ин-
формация должна сопровождать данные репертуара 

№
Название 
репозито-

рия

Направ-
ление

Описание Страна Объем данных
Доступ-

ность 
данных

Форматы 
данных 

для
выгрузки

13

Functional 
genomics 

data (Array-
Express)14

Генетика
Коллекция данных 
функциональной 

геномики

Вели-
кобри-
тания

78 511 наборов данных
От-

крытый 
доступ

CEL, TXT, 
XML

14

European 
Nucleotide 

Archive 
(ENA)15

Генетика

Ресурс биоданных, 
в том числе нукле-
отидов. Хранилище, 

обеспечивающее 
доступ к аннотиро-
ванным последо-

вательностям ДНК 
и РНК, к информа-
ции об эксперимен-
тальных процеду-

рах и т.д.

Вели-
кобри-
тания

Сборка 2 046 549; 
последовательность 

23 430 609;  
кодирующая ДНК 

38 244 291;  
некодирующая ДНК 

1 265 026;  
прочтение 2 990 747; 

анализ 998 067

От-
крытый 
доступ

CSV

15

Database of 
Genotypes 
and Pheno-

types
(dbGaP)16

Генетика
База данных гено-
типов и фенотипов

США

Генотип 4 039 007; анализ 
экспрессии 422 847; 

соматические мутации 
100 614; геном 683 996;  

эпигеном 88 733

От-
крытый 
доступ

TXT

Таблица составлена авторами

Продолжение таблицы

14	 ArrayExpress: Functional genomics data. https://www.ebi.ac.uk/biostudies/arrayexpress (дата обращения: 27.11.2024).
15	 ENA: European Nucleotide Archive. https://www.ebi.ac.uk/ena/browser/home (дата обращения: 29.11.2024).
16	 dbGaP (Database of Genotypes and Phenotypes). https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gap/ (дата обращения: 29.11.2024).
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TCR/BCR, чтобы их можно было корректно интер-
претировать; YAML — структурированная запись ин-
формации; JSON  — стандартный текстовый формат 
для хранения и передачи структурированных данных; 
TAR.GZ  — архив данных; XLSX  — данные в виде та-
блицы; CEL — содержит все типы данных, которые по-
лучены; TSV — текстовый формат для представления 
таблиц баз данных; OWL — язык описания онтологий.

Компоненты и структура репозитория

Обычно репозиторий состоит из нескольких ком-
понентов: база данных  — центральное хранилище 
информации, где хранятся данные, например по-
следовательности ДНК, профили экспрессии генов, 
фенотипические данные, а также метаданные и онто-
логии; веб-интерфейс, позволяющий пользователям 
искать, фильтровать, выгружать, визуализировать 
и анализировать данные; система контроля версий, 
которая позволяет отслеживать изменения данных 
и метаданных, а также восстанавливать предыдущие 
версии при необходимости; система управления до-
ступом, которая определяет, какие пользователи име-
ют доступ к каким данным, что особенно важно для за-
щиты конфиденциальности персональных данных.

Отмечается разнообразие метаданных: в некото-
рых репозиториях содержатся данные только по стра-
не проживания людей, участвующих в исследовании; 
в других могут содержаться более подробные данные, 
например о возрасте, поле и этнической принадлеж-
ности людей, участвующих в исследовании. Отдельно 
следует обозначить ресурсы, направленные на визуа-
лизацию генетических данных, так называемые геном-
ные браузеры.

Структура баз данных бывает: централизован-
ной (доступной для широкого круга исследователей; 
как правило, такой подход применяется в крупных меж-
дународных проектах); децентрализованной (доступной 
только для ограниченного круга пользователей; такой 
подход применяется во многих исследовательских ин-
ститутах и университетах). Помимо этого следует от-
метить, что могут создаваться консорциумы, объеди-
няющие усилия нескольких исследовательских групп 
для создания и поддержания крупных баз данных. 
При любой структуре репозитория важным элементом 
системы является сохранность данных на протяжении 
длительного времени, что особенно важно для долго-
срочных исследований. В настоящий момент встреча-
ется применение облачных технологий для хранения 
генетических и иммунологических данных.

Генетические базы данных являются фундаментом 
современных геномных исследований и представля-
ют собой обширные коллекции информации о геноме 
человека, других организмов, включая вариации по-
следовательностей ДНК, их частоту в различных по-
пуляциях и связь с фенотипическими признаками. Эти 
базы данных можно разделить на две основные под-
категории: общие геномные базы данных (например, 
проект 1000 Genomes) и базы данных генотипирования 
и фенотипирования (например, NHGRI GWAS) [6].

Иммунологические базы данных (например, IEDB) 
играют ключевую роль в понимании механизмов функ-
ционирования иммунной системы, которая является 
сложной сетью клеток, тканей и молекул, защищающих 

организм от инфекций и других угроз. Эти базы дан-
ных можно разделить на следующие категории: базы 
данных иммунных рецепторов, базы данных иммуно-
фенотипирования [13].

Мультиомиксные базы данных представляют со-
бой интегративные базы данных, полученных с по-
мощью различных «омик»-технологий, включая гено-
мику, транскриптомику, протеомику и метаболомику. 
Применение таких баз обеспечивает более полное 
понимание биологических процессов и сложных вза-
имодействий между разными уровнями биологической 
организации (например, применяется в GEO) [8].

Репозитории обычно предоставляют открытый до-
ступ к данным, хотя иногда могут быть ограничения, 
связанные с конфиденциальностью или авторскими 
правами. Также встречаются репозитории смешанно-
го типа, предоставляющие часть данных в открытом 
доступе, а другую часть в закрытом или платном до-
ступе.

В некоторых репозиториях пользователи могут 
проводить поиск по различным критериям (например, 
тип данных, организм, заболевание) и выгружать их 
для дальнейшего анализа.

Конфиденциальность данных

Конфиденциальность данных в генетических и им-
мунологических репозиториях является критически 
важным аспектом. Для ее обеспечения используется 
целый комплекс мер, направленных на защиту пер-
сональной информации участников исследований. 
Основными мерами обеспечения конфиденциально-
сти являются: анонимизация данных; агрегация дан-
ных, когда данные нескольких индивидов объединяют-
ся для создания более крупных групп, что затрудняет 
идентификацию отдельных участников; шифрование 
данных при хранении на серверах и при передаче 
между системами; многоуровневая ролевая модель 
доступа; многофакторная аутентификация; логиро-
вание действий; детекция признаков несанкциониро-
ванного доступа; соглашения о конфиденциальности; 
регулярные проверки безопасности на уязвимости; 
дополнительно могут применяться меры по ограниче-
нию срока хранения данных.

Риски функционирования репозиториев

Основными рисками при работе репозиториев явля-
ются этические, правовые, биологические [17]. Следует 
отметить этические риски, связанные с получением 
генетических и иммунологических данных в исследо-
ваниях. Так, например, при проведении исследования 
геномов коренных народов прибрежного Эквадора 
[18], американских индейцев [19], учитывая, что иссле-
дуемые когорты являются узкораспространенными 
и обладают уникальными характерными отличиями, 
даже при использовании самых современных мето-
дов анонимизации существует риск утечки данных. 
Неправильное использование генетических данных 
также может привести к ложным выводам и дискрими-
нации. А открытие генетических маркеров, связанных 
с определенными заболеваниями, может способство-
вать социальной стигматизации. При этом монополи-
зация генетических и иммунологических данных может 
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ограничить доступ к важным медицинским исследова-
ниям и разработкам.

Помимо прочего, в зоне риска находится вопрос 
защиты интеллектуальной собственности на методы 
получения данных и на сами генетические и иммуно-
логические данные. Генетические данные часто рас-
сматриваются как открытие естественного явления, 
а не как изобретение, что затрудняет их патентование. 
Вместе с тем генетические данные регулярно обновля-
ются и дополняются, что создает сложности в опреде-
лении границ интеллектуальной собственности. Также 
стоит отметить, что в настоящий момент существу-
ют значительные отличия в законодательстве разных 
стран, что затрудняет защиту интеллектуальной соб-
ственности генетических и иммунологических данных 
на международном уровне. Защита интеллектуальной 
собственности, основанной на генетических и имму-
нологических данных, может вступать в противоречие 
с другими правами, такими как право на неприкос-
новенность частной жизни и право на информацию. 
Существуют также и технические сложности, такие 
как идентификация и отслеживание данных, защита 
от несанкционированного использования. Возможными 
решениями обозначенных проблем могут стать:
•	 создание независимых этических комитетов 

для оценки проектов, связанных с использованием 
генетических данных;

•	 повышение осведомленности общественности 
о важности защиты генетических и иммунологиче-
ских данных и связанных с этим этических пробле-
мах;

•	 регламентация открытого доступа к генетическим 
данным для ускорения научных исследований 
и предотвращения монополизации;

•	 разработка гибких лицензионных соглашений, ко-
торые бы обеспечивали баланс между защитой 
интеллектуальной собственности и общественным 
доступом;

•	 создание международных соглашений и стандар-
тов для регулирования защиты интеллектуальной 
собственности на генетические данные.
Основные биологические риски связаны с некон-

тролируемым выпуском генно-модифицированной пи-
щевой продукции; редактированием генома человека; 
созданием биологического оружия [17]. В России про-
цедуры выпуска генно-модифицированной пищевой 
продукции носят разрешительный порядок на основе 
лицензирования, сертификации и регистрации генно-
модифицированных организмов, а также контроля. 
В Российской Федерации в Уголовном кодексе опре-
делены положения, регулирующие сферу ответствен-
ности за создание и использование биологического 
оружия.

Генетические репозитории на территории 
Российской Федерации

Российские репозитории генетических и иммуноло-
гических данных не были включены в исследование 
ввиду несоответствия критериям отбора, однако их 

упоминание необходимо для формирования целостно-
го представления о развитии направления на террито-
рии Российской Федерации.

В Российской Федерации активно развивается на-
правление генетических исследований, в связи с чем 
возникает ряд важных вопросов, связанных с хране-
нием, использованием и защитой генетических дан-
ных. В 2019  году была утверждена Федеральная на-
учно-техническая программа «Развитие генетических 
технологий»17. Эта программа направлена на развитие 
генетических технологий в России. Так, в рамках про-
граммы были образованы три центра геномных иссле-
дований мирового уровня.

В России существует несколько открытых генети-
ческих репозиториев, доступных для исследователей. 
В 2021 году Центр Genetico и лаборатория Сербалаб 
в сотрудничестве с Институтом биоинформатики соз-
дали и разместили в открытом доступе первую рос-
сийскую базу данных генетических вариантов и их 
встречаемости в российской популяции — RUSeq. Эта 
база содержит информацию о генетических вариан-
тах, выявленных у более 6000  человек. Следует от-
метить, что, как и в большинстве зарубежных репо-
зиториев, в RUSeq хранятся деперсонализированные 
данные [20].

Также существует Национальный агрегатор откры-
тых репозиториев российских университетов (НОРА)18, 
который объединяет результаты исследований рос-
сийских ученых и предоставляет доступ к материа-
лам, опубликованным в открытом доступе. На базе 
Всероссийского института генетических ресурсов 
растений имени Н.И. Вавилова (ВИР) также осущест-
вляется сбор, хранение и изучение генетических ре-
сурсов растений и предоставляется доступ к коллек-
циям института для научных исследований.

В 2024  году вступил в силу закон о создании 
Национальной базы генетической информации19  — 
государственной информационной системы для обе-
спечения национальной безопасности, охраны жизни 
и здоровья граждан. Она гарантирует суверенитет 
в сфере хранения и использования генетических дан-
ных, а также обмен информацией между государствен-
ными органами и обладателями соответствующей 
информации. Это позволит проводить масштабные 
генетические исследования и разрабатывать новые 
методы диагностики и терапии заболеваний, разви-
вать фармацевтическую промышленность и повышать 
качество медицинской помощи.

В период 2020–2024 гг. в ФМБА России была раз-
работана одна из крупнейших в мире «База данных по-
пуляционных частот генетических вариантов»20, в ко-
торой содержатся данные 120 000 условно здоровых 
людей, а также информация о более чем 550 000 000 
уникальных генетических вариантах и их распростра-
ненности в российской популяции. Следует отметить, 
что структура этой базы данных централизованная 
и аналогична международным репозиториям.

Существует Национальная генетическая иници-
атива «100  000  +  Я»  — уникальный российский про-
ект, направленный на улучшение методов диагностики 

17	 Федеральная научно-техническая программа развития генетических технологий на 2019–2027 годы. http://government.ru/docs/36457/ (дата обраще-
ния: 29.11.2024).

18	 «Национальный агрегатор открытых репозиториев» (НОРА). https://www.openrepository.ru/ (дата обращения: 29.11.2024).
19	 Национальная база генетической информации. http://nrcki.ru/product/mic-izvestiya/-48080.shtml (дата обращения: 29.11.2024).
20	 База данных популяционных частот генетических вариантов. https://nir.cspfmba.ru/info (дата обращения: 29.11.2024).
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и терапии наследственных и онкологических заболе-
ваний путем определения генотипов 100 000 россиян 
из разнообразных географических регионов и разных 
популяций для поиска генетических вариантов, ко-
торые встречаются на территории России, обобще-
ния их сходства и выявления различий21. Инициатива 
«100  000  +  Я» реализуется на базе ООО «Биотек 
кампус» и была разработана совместно ПАО «НК 
«Роснефть» и МГУ им. М.В. Ломоносова.

Отдельно следует отметить российский ресурс, 
внедренный ФМБА России,  — Национальный ин-
формационный ресурс, содержащий сведения о по-
пуляционных иммунологических и генетических ис-
следованиях, проводимых в Российской Федерации. 
Сведения о таких исследованиях содержат результа-
ты научно-исследовательских работ, направленных 
на получение информации, неотъемлемо связанной 
с молекулярно-генетическими особенностями челове-
ка, способствующих изучению показателей состояния 
здоровья, формированию прогноза риска развития 
хронических заболеваний, а также оценке функцио-
нальных особенностей иммунной системы человека 
в норме и при патологических состояниях. В мире су-
ществует достаточно много разрозненных репозито-
риев, содержащих генетические и иммунологические 
данные, однако ресурс ФМБА России является уни-
кальным решением, предоставляющим возможность 
комплексного анализа сведений о большом количе-
стве исследований в едином цифровом интерфейсе. 
Функционирование этого ресурса в будущем может 
позволить ускорить формирование коллабораций на-
учных коллективов на основе анализа их компетенций 
и опыта в применении передовых методов проведения 
генетических и иммунологических популяционных ис-
следований, что может способствовать развитию нау-
ки в области здравоохранения на национальном уров-
не. В настоящий момент аналоги подобного ресурса 
на территории Российской Федерации отсутствуют.

Помимо прочего, в России активно развивается 
сеть биобанков. Биобанк — это репозиторий, который 
в том числе содержит биологические образцы чело-
века (кровь, слюну, ткани) и связанные с ними гене-
тические данные. Для каждого биобанка необходим 
контроль качества. Например, такие биобанки созда-
ны на базах: ФГБУ «НМИЦ ТПМ» Минздрава России22, 
ФГБУ «НМИЦ им. В.А. Алмазова» Минздрава России23 
и Первого МГМУ им.  И.М.  Сеченова Минздрава 
России24. Биообразцы из этих биобанков использу-
ются для проведения различных исследований, вклю-
чая изучение генетических биомаркеров заболеваний 
и разработку новых лекарственных препаратов.

В работе анализировали информацию исклю-
чительно из открытых баз данных без учета репози-
ториев с закрытым для учреждений из Российской 
Федерации и платным доступом, что является основ-
ным ограничением проведенного исследования. Также 
можно отметить, что в задачи представленной работы 
не входило проведение анализа и установление осо-
бенностей всех существующих репозиториев, в связи 

с чем в исследование был включен только ряд репози-
ториев с большим количеством хорошо документиро-
ванных данных.

Стандартизация репозиториев генетических данных 
играет ключевую роль в обеспечении совместимости, 
воспроизводимости и эффективного использования 
информации, так как унифицированные форматы хра-
нения, такие как FASTQ для последовательностей, VCF 
для геномных вариантов и BAM/SAM для выравнива-
ний, минимизируют риски ошибок при анализе, а под-
держка облачных интеграций и открытых API (Application 
Programming Interface, интерфейс прикладного про-
граммирования) позволяет масштабировать исследо-
вания, избегая ручного скачивания больших объемов 
данных. Стандарты метаданных гарантируют полноту 
описания образцов (источник, методы секвенирова-
ния), что важно для корректного сравнения результатов 
между различными исследованиями. Единые биоин-
форматические протоколы снижают вариативность об-
работки данных. Без такой стандартизации интеграция 
масштабных проектов, таких как IGSR, с клиническими 
базами была бы невозможна, что существенно замед-
лило бы идентификацию патогенных мутаций и разви-
тие персонализированной медицины. В настоящее вре-
мя проводится ряд исследований с целью оптимизации 
форматов хранения генетических данных [21] и прото-
колов их биоинформатической обработки [22].

Следует отметить, что совместное хранение гене-
тических и иммунологических данных успешно реа-
лизуется в следующих репозиториях: Allele Frequency 
Net Database, FHLdb, AIRR Data Commons, EGA, IEDB. 
Необходимо подчеркнуть, что разработка единого 
мирового репозитория с возможностью интеграции 
модулей, содержащих стандартизованные результаты 
генетических и популяционных иммунологических ис-
следований, может оказать значимое положительное 
влияние на развитие медицины и привести к ускоре-
нию технологического прогресса.

Этическое регулирование генетических исследова-
ний направлено на баланс между научным прогрессом 
и защитой прав людей, включая обязательное получе-
ние информированного согласия, гарантию анонимно-
сти данных и предотвращение возможной дискрими-
нации. При этом особое внимание уделяется уязвимым 
группам (коренным народам, пациентам с редкими 
заболеваниями), чьи данные могут быть использова-
ны только при условии их прямого участия в принятии 
решений. Современные вызовы, такие как риск ре
идентификации анонимных геномов или применение 
искусственного интеллекта в анализе ДНК, требуют 
постоянного обновления правовых норм и усиления 
кибербезопасности для сохранения доверия общества 
к генетическим исследованиям. Существует мнение 
о том, что этические комитеты должны иметь более зна-
чимый вес, чем в настоящий момент [23]. Важно отме-
тить, что защита от этических рисков является актуаль-
ной темой обсуждений как в России, так и за рубежом.

На территории Российской Федерации генетиче-
ская информация и определение ее правового режима 

21	 Национальная генетическая инициатива «100 000 + Я». https://www.biotechcampus.ru/ (дата обращения: 29.11.2024).
22	 Биобанк на базе ФГБУ «НМИЦ ТПМ» Минздрава России. https://gnicpm.ru/scientific-directions/biobank.html (дата обращения: 29.11.2024).
23	 Биобанк на базе ФГБУ «НМИЦ им. В.А. Алмазова Минздрава России. http://www.almazovcentre.ru/?page_id=69701 (дата обращения: 29.11.2024).
24	 Биобанк на базе Первого МГМУ им. И.М. Сеченова Минздрава России. https://www.sechenov.ru/pressroom/news/zamorozhennaya-kollektsiya-kak-

sechenovskiy-universitet-sozdaet-biobank-dlya-nauchnykh-issledovaniy-/ (дата обращения: 29.11.2024).
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регулируются Федеральным законом от 3  декабря 
2008  г. №  42-ФЗ25, в соответствии с которым геном-
ную информацию определяют в качестве персональ-
ных данных, включающих кодированную информацию 
об определенных фрагментах дезоксирибонуклеиновой 
кислоты физического лица или неопознанного трупа, 
не характеризующие их физиологические особенности, 
и Федеральным законом от 27 июля 2006 г. № 152-ФЗ26, 
в соответствии с которым геномная информация тесно 
связана с категорией биометрических персональных 
данных (ст. 11) и требует оформления согласия индиви-
да на ее последующую обработку и распространение 
(ст. 7). Однако существует мнение о том, что некоррек-
тно относить генетическую информацию только к пер-
сональным данным, поскольку обладателями данной 
информации являются не только само лицо, принявшее 
участие в исследовании, но и его генетические род-
ственники [24]. В связи с этим представляется целесо-
образным на законодательном уровне определение ге-
нетической информации в качестве самостоятельного 
вида данных. После формирования такого определения 
возникнет необходимость дальнейшего законодатель-
ного регулирования обращения с генетической инфор-
мацией. Стоит подчеркнуть, что многие российские 
авторы научных публикаций отмечают необходимость 
усовершенствования нормативно-правовой базы, на-
пример в части генетической паспортизации населения 
[25], защиты генетических данных [26] или развития ге-
номного права [27].

Патентование генетических последовательностей 
как вещества допустимо, но сопряжено с рисками 
дублирования прав на идентичные последователь-
ности, что требует ограничения абсолютной защиты. 
Альтернатива — патентование конкретного применения 
последовательности (например, терапевтического мето-
да), требующее международной гармонизации из-за кон-
фликтов интересов. Современные нормы фокусируются 
на промышленной применимости, обязывая раскрывать 
функциональную аннотацию гена, а не только его струк-
туру. Режим ноу-хау хотя и возможен, но ограничивает 
доступ к данным, препятствуя научным инновациям, 
и малопривлекателен из-за отсутствия исключитель-
ных прав. Также существует мнение, что необходимо 
более четкое разграничение понятий «открытие» и «изо-
бретение» в области генетических исследований [28]. 
В большинстве правовых систем, включая российскую, 
в настоящее время признается принципиальная возмож-
ность патентования гена (части гена), но при определен-
ных условиях, установление которых призвано не допу-
скать монополизации знания о природе.

ВЫВОДЫ

В долгосрочной перспективе развитие генетических 
и популяционных иммунологических исследований 

позволит значительно улучшить здоровье населе-
ния и повысить качество жизни. Международные 
репозитории генетических данных играют ключе-
вую роль в развитии современной медицины и на-
уки, предоставляя исследователям доступ к объ-
емным базам данных для изучения генетической 
изменчивости, предрасположенности к заболева-
ниям и реакции на лечение. Однако для эффек-
тивного использования этих данных необходимо 
решить проблемы, связанные с повышением каче-
ства и безопасности хранимой информации, обе-
спечением конфиденциальности, стандартизаци-
ей методических решений для удобства анализа 
и интерпретации данных специалистами широкого 
профиля, в том числе не обладающими навыками 
программирования (молекулярные биологи, врачи 
и др.). Постоянное развитие технологий и появление 
новых стандартов позволяют репозиториям стано-
виться все более эффективным и удобным инстру-
ментом для пользователей. С точки зрения развития 
репозиториев перспективной представляется раз-
работка интеграционного модуля для применения 
при обработке и аннотации данных искусственного 
интеллекта со стандартизированными протокола-
ми. Использование такого модуля для аннотации 
данных и автоматизации анализа позволит ускорить 
обработку информации и повысить эффективность 
использования массивов хранимых данных. Также 
развитие технологий конфиденциального анализа 
данных, таких как федеративное обучение искус-
ственного интеллекта, обеспечит возможность со-
вместного использования данных без их передачи 
третьим лицам. Совершенствование репозиториев 
данных способствует внедрению результатов гене-
тических и иммунологических исследований в прак-
тическую медицину.

Значительный объем генетических данных, на-
копленных в России в результате проведения око-
ло 15  000  научно-исследовательских работ с 2010 
по 2025  год, подчеркивает насущную необходимость 
создания и развития национальных генетических и им-
мунологических репозиториев. Эффективное исполь-
зование этих данных крайне важно, поскольку анализ 
генетической и иммунологической информации по-
зволяет глубже понять основы заболеваний, усовер-
шенствовать оценку рисков, разработать новые ме-
тоды диагностики, профилактики, терапии и создать 
инновационные лекарства. При этом для повышения 
международной конкурентоспособности и вклада 
российских репозиториев в глобальные исследования 
следует предусмотреть механизмы частичного откры-
того доступа к анонимизированным и агрегированным 
данным отечественных репозиториев, а также прора-
ботать возможности интеграции с международными 
базами данных.
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