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Определение аллелей, определяющих предрасположенность к спорадическому раку почек, яв-
ляется важной задачей. Причиной образование рака в подобных случаях может быть сочетание факто-
ров риска с неизвестными нам на данный момент генетическими изменениями. Для определения функ-
циональной важности подобных генетических изменений уже разработан обширный программный ин-
струментарий. В связи с этим целью работы являлась выработка четкого технологического процесса 
идентификации редких вредоносных аллелей, предположительно определяющих предрасположенность 
к раку почек, и их описания с помощью биоинформатических инструментов. В ходе работы мы составили 
предварительный список генов-кандидатов, функционально связанных с раком почек, на основе инте-
грации данных литературного поиска и поиска по базам данных, доступным онлайн (Ingenuity, HGMD 
Professional, cBioPortal, driverDB, COSMIC, ICGC, DisGeNet, OMIM, GeneCards),. После дальнейшего отбора 
и приоритизации с помощью построения сетей взаимодействия (программное обеспечение Cytoscape) 
общий список генов-кандидатов составил 479 генов. На основе анализа последовательности экзома 6 
пациентов с помощью биоинформатических инструментов предсказания функциональной значимости 
мутаций in silico (PolyPhen-2, SIFT, PROVEAN, MutationAssessor, SIFT-Indel, PROVEAN, MutationTaster) выяв-
лены 18 редких вредоносных аллелей, предположительно определяющих предрасположенность к раку 
почек. В их число входит 10 миссенс-мутаций, 3 мутации сдвига рамки и 5 делеций. В ходе работы выра-
ботан четкий технологический процесс первичного анализа и идентификации редких вредоносных алле-
лей, включающий в себя определение списка генов-кандидатов, экзомное секвенирование и анализ с 
помощью биоинформатических инструментов предсказания функциональной значимости мутаций in 
silico. Эта технология первичного анализа будет использоваться в дальнейшем исследовании рака почек. 
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