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В соответствии с поручением Президента Российской Федерации НИЦ “Курчатовский институт”
создает Национальную базу генетической информации (НБГИ). Согласно поправкам в Федераль-
ный закон от 29 декабря 2022 г. организации, осуществляющие генно-инженерную деятельность,
производство или поставку генно-инженерно-модифицированных организмов или продукции, по-
лученной с их применением, должны в обязательном порядке депонировать информацию в НБГИ.
Планируется, что НБГИ станет ключевым элементом инфраструктуры генетических исследований
и разработок в Российской Федерации, обеспечивающим хранение, интеграцию и анализ генетиче-
ских данных. Представлена информация о вычислительной и сетевой инфраструктуре, программ-
ном обеспечении, депонировании данных и аналитических возможностях НБГИ.
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ВВЕДЕНИЕ
Ключевым объектом научной инфраструкту-

ры являются базы генетических данных, которые
обеспечивают хранение и анализ генетических
данных для науки и различных отраслей эконо-
мики. В настоящее время в мире насчитывается
более полутора тысяч баз данных генетической
информации, включающих в себя как специали-
зированные базы данных для проведения иссле-
дований, так и базы данных генетической инфор-
мации населения [1].

В соответствии с поручением Президента Рос-
сийской Федерации № Пр-920 от 4 июня 2020 г.
НИЦ “Курчатовский институт” создает Нацио-
нальную базу генетической информации (НБГИ).
В 2022 г. были приняты поправки в Федеральный
закон от 29 декабря 2022 г. № 643-ФЗ “О государ-
ственном регулировании в области генно-инже-

нерной деятельности”, согласно которому в НБГИ
“информация в обязательном порядке предостав-
ляется обладателями генетических данных, осу-
ществляющими генно-инженерную деятельность,
производство и (или) поставку генно-инженерно-
модифицированных организмов, производство и
(или) поставку продукции, полученной с примене-
нием генно-инженерно-модифицированных орга-
низмов или содержащей такие организмы, государ-
ственными учреждениями, иными юридическими
лицами и индивидуальными предпринимателя-
ми, осуществляющими молекулярно-генетиче-
ский анализ в целях проведения экспертиз, испы-
таний и научно-исследовательских работ” [2].

НБГИ должна решать следующие задачи:
– хранение генетической информации всего

многообразия биообразцов, включая растения,
животных, микроорганизмы дикой природы и
метагеномы экосистем, растения и животных для
сельского хозяйства, микроорганизмы для про-
мышленности, человека, а также патогенные
микроорганизмы;

– классификация генетической информации;
– поиск (по метаданным и по гомологии);
– обеспечение визуализации и анализа генети-

ческих данных в интегрированном геномном бра-
узере;

– предоставление доступа к высокопроизво-
дительной и облачной вычислительной инфра-
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структуре для обработки и анализа генетических
данных;

– предоставление возможности конструиро-
вания средств анализа (“конвейеров”);

– обеспечение работы с инструментами ана-
лиза на основе технологий машинного обучения;

– обеспечение среды коммуникации (соци-
альной сети) для профессиональных сообществ;

– обеспечение публикации научных статей;
– интеграция с ведомственными системами в

части предоставления доступа к генетическим
данным;

– интеграция с международными базами дан-
ных;

– накопление данных, получаемых в ходе реа-
лизации “Федеральной научно-технической про-
граммы развития генетических технологий на
2019–2027 годы” (рис. 1).

Планируется, что НБГИ станет ключевым
элементом инфраструктуры генетических ис-
следований и разработок в Российской Федера-
ции, обеспечивающим хранение, интеграцию и
анализ генетических данных, получаемых оте-
чественными и зарубежными организациями и
исследователями.

1. ВЫЧИСЛИТЕЛЬНАЯ 
И СЕТЕВАЯ ИНФРАСТРУКТУРА, 

ХРАНИЛИЩЕ ДАННЫХ
Вычислительная инфраструктура

Архитектура НБГИ и средства программно-
технического и аппаратного обеспечения должны
обеспечивать приемлемую скорость выполнения
операций, связанных с поиском, визуализацией,
анализом и высокопроизводительной обработ-
кой генетической информации с применением
технологий машинного обучения и суперком-
пьютерных вычислений. Для обеспечения защи-
ты информации в НБГИ выделены три контура
обработки информации: открытый, конфиден-
циальный и специальный. Программно-аппарат-
ные архитектуры каждого из контуров схожи, од-
нако имеются различия, обусловленные выдвига-
емыми требованиями по защите информации.
В основе информационно-вычислительной ин-
фраструктуры НБГИ лежат следующие решения:

– распределенная система хранения для рабо-
ты с генетическими данными;

– вычислительный кластер для работы прило-
жений и сервисов на основе контейнеров;

– система управления вычислительными ре-
сурсами, хранилищем данных и вычислительны-
ми кластерами;

Рис. 1. Функциональная структура НБГИ.
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– ленточная система долговременного хране-
ния.

Распределенная система хранения обеспечи-
вает работу файловой системы и объектного хра-
нилища. Объектное хранилище основано на не-
иерархической структуре хранения с доступом к
объектам через уникальные идентификаторы, в
которой данные хранятся в виде объектов. Такое
решение предоставляет широкие возможности
для хранения метаданных, организации доступа к
данным и обеспечивает эффективное масштаби-
рование. В объектном хранилище НБГИ будут
размещены генетические данные, депонирован-
ные пользователями, а также данные, получен-
ные в ходе импорта и обмена информацией с
внешними базами.

Для управления вычислительными ресурсами,
кластерами и хранилищем данных в открытом и
конфиденциальном контурах применяется об-
лачная технология. Данное решение позволяет
гибко управлять инфраструктурой вычислитель-
ного кластера, реализовать повышенную изоля-
цию сегментов обработки информации и балан-
сировать нагрузку между кластерами. В открытом
и конфиденциальном контурах НБГИ применя-
ется адаптированное окружение для работы с
контейнеризованными приложениями в облачной
инфраструктуре, сертифицированное на соответ-
ствие стандартам CNCF (Cloud Native Computing
Fondation) и требованиям по защите информации
согласно действующему законодательству. Такое
окружение будет предоставлять расширенный
прикладной программный интерфейс для реше-
ния следующих задач: создание, конфигурирова-
ние, удаление дисков, балансировка нагрузки,
управление внешними сетями, настройка групп
безопасности и др. Данное решение позволяет
упростить техническое обслуживание вычисли-
тельных средств. Оценка производительности об-
щих вычислительных ресурсов с учетом рекомен-
даций к ресурсам для высокопроизводительного
секвенирования на основе замера времени для
типовых операций обработки составляет 30000
вычислительных ядер [3]. Для использования
аналитических программ, имеющих повышен-
ные требования к вычислительным ресурсам, в
частности для вычислений на базе графических
ускорителей и операций, требующих большого
объема памяти, в составе открытого контура
НБГИ предусмотрен кластер высокоинтенсив-
ных вычислений (High Performance Computing).
Для обеспечения сохранности данных на дли-
тельном временном периоде будет использовать-
ся ленточная система хранения данных.

В качестве высокопроизводительной вычис-
лительной инфраструктуры используются супер-
компьютерные ресурсы. Для обеспечения хране-
ния генетических данных в состав системы входят

две системы хранения: система хранения для за-
дач с интенсивным вводом–выводом и распреде-
ленная система долговременного хранения для
архива геномных данных, построенная на базе
накопителей на жестких дисках. При создании
вычислительной инфраструктуры основной упор
делается на обеспечение отказоустойчивой рабо-
ты НБГИ и сокращение времени обслуживания.
Компоненты инфраструктуры НБГИ на всех
уровнях используют горячее резервирование,
применяется контейнеризация прикладного про-
граммного обеспечения (ПО) [4].

Планируемые объемы хранения информации
Суммарный размер хранилища НБГИ опреде-

лен исходя из размеров хранилищ действующих
зарубежных баз данных. Согласно данным Euro-
pean Bioinformatics Institute (EMBL-EBI) в 2021 г.
объем хранимых данных превысил 390 ПБ и про-
должает увеличиваться [5]. На сегодня в междуна-
родных базах данных International Nucleotide Se-
quence Database Collaboration (INSDC, Междуна-
родная коллаборация баз данных нуклеотидных
последовательностей) опубликовано около 10 ПБ
открытых генетической данных, сообщается о
хранении сравнимого объема закрытых данных, а
также несколько петабайт новых данных публи-
куется ежегодно [6]. Принимая во внимание, что
объем общедоступных генетических данных, ко-
торые могут быть использованы широким кругом
исследователей, значительно выше (для NCBI
SRA объем общедоступных данных составляет
около 45 ПБ) и необходимо обеспечить избыточ-
ность при хранении данных, для НБГИ в настоя-
щее время предусмотрено хранилище с полезным
объемом 50 ПБ [7].

Важной особенностью генетических данных
является маленький средний размер файла,
~1 Мбайта. Так, 1 ПБ генетических данных вклю-
чает в себя около миллиарда файлов, что значи-
тельно превышает возможности современных си-
стем хранения. Поэтому при разработке НБГИ
были приняты меры для решения данной пробле-
мы: генетические данные объединяются в архивы
перед размещением в системе хранения, сервисы
по работе с данными извлекают файлы из архивов
напрямую, используется объектная система хра-
нения, позволяющая разместить множество фай-
лов без падения производительности.

Модель данных
Для организации данных используется моди-

фицированный подход, реализованный ранее на
примере INSDC, которая представляет собой од-
ну из самых известных глобальных инициатив в
области обмена генетическими данными, сфор-
мировавшаяся в начале 1980-х гг. [6]. Участни-
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ками INSDC была создана глобальная всеобъ-
емлющая коллекция нуклеотидных последова-
тельностей и связанных с ними метаданных,
находящихся в открытом доступе. Данные варьи-
руются от необработанных прочтений, геномных
сборок и выравниваний до разнообразной функ-
циональной аннотации. Регулярный обмен дан-
ными, стандартизированные форматы и все чаще
обмен технологиями обеспечивают глобальную
синхронность в рамках сотрудничества. За счет
указанных выше достоинств иерархия метадан-
ных и их стандарты применяются в базах, не вхо-
дящих в INSDC, в частности в NGDC (National
Genomics Data Center, Национальный центр ге-
номных данных, Китай) [8].

Верхним уровнем организации данных являет-
ся биопроект (BioProject), упрощающий класси-
фикацию и систематизацию данных и метадан-
ных для всех участников INSDC. Биопроект – это
главным образом метаданные об исследователь-
ских проектах, которые позволяют объединить
большие объемы научной информации, упро-
стить ее поиск, повысить доступность для пользо-
вателей баз данных, а также объединить участни-
ков исследования в едином информационном
контексте. База данных биообразцов (BioSample)
была разработана для хранения описательной ин-
формации (метаданных) непосредственно биоло-
гических образцов, из которых в дальнейшем бы-
ли получены депонируемые генетические данные
[9]. Следующим (нижним) уровнем организации
в базах INSDC является уровень описания гене-
тических данных – метаданные о геномных сбор-
ках и данных секвенирования.

В НБГИ сохраняются уровни метаданных,
представленные в базах INSDC, и добавляется
новый уровень метаданных – биообъект, распо-
лагающийся в иерархии между биопроектом и
биообразцом (рис. 2). Биообъект позволяет свя-
зать несколько биообразцов, отобранных у одно-
го живого организма или одной культуры клеток,
но при различных условиях, в разные моменты
времени или из разных тканей. Например, био-
объектом могут являться метаданные по конкрет-
ной лабораторной крысе (R. norvegicus) с описа-
нием общих характеристик этого животного, в то
время как биообразцами будут метаданные по
каждому отдельному забору биоматериала в раз-
ные промежутки времени после воздействия ле-
карственными веществами. Введение биообъек-
та сохраняет совместимость с метаданными баз
INSDC, так как при импорте данный уровень мо-
жет быть восстановлен на основании метаданных
биообразца.

Таким образом, каждый из уровней иерархии
метаданных позволяет решать отдельную задачу
пользователя: биопроект – поиск исследований
по тематике и задачам, а также структурирование
и связывание объектов более низких уровней,
биообъект – сохранение метаданных по конкрет-
ному объекту исследования с возможностью по-
иска по атрибутам и структурирование образцов,
полученных из этого объекта различным спосо-
бом и/или при различных условиях, биообразец –
сохранение метаданных по конкретному образцу
объекта исследования, включая все нюансы про-
боотбора и воздействий на организм с учетом воз-
можных динамических изменений.

Рис. 2. Иерархия метаданных макета НБГИ. Серым цветом выделены уровни метаданных, непосредственно связан-
ные с генетическими данными.
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Одним из важнейших атрибутов метаданных
является таксономический идентификатор.
За основы таксономии в НБГИ была взята систе-
ма NCBI Taxonomy – курируемая база данных,
организованная в виде направленного графа и си-
стематизирующая информацию о всех доменах
живых организмов [10]. На начало 2023 г. NCBI
Taxonomy включала в себя информацию более
чем о 100000 родов и 2 млн. видов, причем база
данных динамично изменяется как за счет попол-
нений (в 2022 г. было добавлено 80 тыс. новых ви-
дов и почти 4 тыс. новых родов), так и за счет
адаптации изменений, вносимых в основные так-
сономические кодексы [11]. В таксономию вклю-
чены как семь основных рангов: домен или над-
царство (эукариоты, археи, бактерии, вирусы),
филум или тип, класс, порядок, семейство, род и
вид, так и промежуточные, которые позволяют
более точно классифицировать организмы. Стоит
учесть, что таксономия NCBI не является един-
ственной используемой в биоинформатических
базах данных, так, большую популярность имеют
таксономические классификации в рамках про-
екта Silva-LTP (All-species Living Tree Project) и ба-
за данных геномной таксономии GTDB (Genome
taxonomy database), классифицирующая прокари-
от на основании их геномных последовательностей
и филогении маркерных генов [12, 13]. В НБГИ
обеспечивается поддержка нескольких вариантов
таксономической классификации с возможностью
дальнейшей их взаимной интеграции.

2. ПРОГРАММНОЕ 
ОБЕСПЕЧЕНИЕ И ИНТЕРФЕЙС
Архитектура программного решения

Архитектура ПО предусматривает выполнение
следующих задач:

– высокопроизводительную обработку гене-
тической информации с использованием супер-
компьютерных ресурсов НИЦ “Курчатовский
институт”;

– загрузку генетической информации, поиск
(по метаданным, гомологический, BLAST и его
варианты) и доступ к информации;

– таксономическую и фенотипическую клас-
сификацию биообразцов;

– геномный анализ;
– совместную работу с биопроектами, вклю-

чая среду коммуникаций, единое информацион-
ное пространство для разработчиков и исследова-
телей.

Анализ данных проводится с использованием
гетерогенной инфраструктуры, включающей в
себя облачную платформу и систему высокопро-
изводительных вычислений. Вычислительные
возможности НБГИ будут предоставляться ис-
следователям для коллективного пользования в

рамках доступных квот. Аналитические конвейе-
ры формируются из программных обработчиков,
представленных в НБГИ. Пользователь может
разработать и передать для использования в
НБГИ свой обработчик, описав его в соответ-
ствии с заданными правилами. Прикладной про-
граммный интерфейс (API) НБГИ будет обеспе-
чивать поддержку широкого спектра прикладных
программных пакетов и платформ для геномного
анализа. Система контейнеризации содержит
прикладные программы вместе с их средами вы-
полнения, необходимыми для каждой приклад-
ной программы, что позволит организовывать
конвейеры для анализа данных как на суперком-
пьютерных, так и на облачных ресурсах. Архитек-
тура НБГИ представлена на рис. 3.

Также в системе предусмотрена интеграция с
популярными биоинформатическими платфор-
мами, которая обеспечивает бесшовный запуск
пользовательских сценариев на одной из плат-
форм из веб-портала или через общедоступный
API. Поддержка данных платформ обеспечивает
доступность большого набора готовых инстру-
ментов и сценариев. Для бесшовного взаимодей-
ствия с платформами разработан управляющий
сервис BioControl, обеспечивающий унифициро-
ванный интерфейс для взаимодействия с биоин-
форматическими платформами, в том числе для
автоматического создания системного окруже-
ния для вызова сценариев, а также мониторинга и
управления вычислительными задачами.

Пользователи будут взаимодействовать с
НБГИ через единый информационный портал
(web portal), а также с использованием программ-
ного интерфейса. Для центров секвенирования с
большим объемом секвенируемых данных целе-
сообразно создание выделенных каналов связи.

Интерфейс
Основными разделами веб-портала НБГИ яв-

ляются:
− библиотека данных, содержащая депониро-

ванные данные, аннотирование, метаданные, ре-
версные данные;

− сервисы личного кабинета пользователя;
− консоль администрирования, включающая в

себя средства управления НБГИ, мониторинга и
диагностики информационно-вычислительной
инфраструктуры.

Основные сервисы будут доступны пользова-
телям после авторизации и включают в себя:

− депонирование и валидацию генетических
данных;

− анализ генетических данных, включая пре-
образование форматов и предварительную обра-
ботку;
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− поиск и визуализацию генетических данных,
включая средства геномного браузера и 3D-визу-
ализации;

− мониторинг качества данных, обеспечение
средств для работы кураторов данных;

− систему уведомлений, обеспечивающую от-
правку сообщений по коммуникационным сред-
ствам.

3. ДЕПОНИРОВАНИЕ ДАННЫХ
В ходе процесса депонирования данных осу-

ществляются ввод метаданных, загрузка генетиче-
ских данных и их проверка. Метаданные создаются
или выбираются из уже созданных в концепции
уровней метаданных. В НБГИ предусмотрены обя-
зательные поля для метаданных в зависимости от
уровня метаданных и типа биобразца, а также мо-
гут быть добавлены группы полей, из которых
требуется заполнить не все, а хотя бы одно поле.

Пользовательский ввод в поля метаданных про-
веряется на соответствие типу поля (число, стро-
ка, дата и т.д.), а также правилам заполнения, ес-
ли они указаны (например, ограничение возраста
образца от 0 до 200 лет). Одним из ключевых по-
лей при заполнении метаданных является выбор
таксона, который осуществляется поиском узла в
существующей в системе таксономии. После
прохождения автоматических проверок на кор-
ректность введенных метаданных пользователю
предоставляется возможность загрузить генети-
ческие данные следующими способами:

− через веб-интерфейс портала НБГИ;

− через загрузку данных клиентским ПО (на-
пример, ftp/webdav-клиенты, rsync);

− с помощью API.

В НБГИ запланирована поддержка следующих
типов и форматов данных:

Рис. 3. Структура макета НБГИ.
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− данные секвенирования, в том числе высо-
копроизводительного (ab1, fastq, h5, fast5);

− данные секвенирования, картированные на
референсный геном: (BAM, SAM, CRAM);

− нуклеотидные и аминокислотные последо-
вательности (fasta);

− аннотированные нуклеотидные и амино-
кислотные последовательности (gbk, gff, gtf);

− структуры биомолекул;
− данные о структурных вариациях в геноме

(vcf);
− данные о треках (bed, bigwig, bedgraph);
− данные геномного и транскриптомного про-

филирования при помощи чипов (mictoarray);
− данные трехмерной структуры молекул,

включая белки и нуклеиновые кислоты (PDB,
PDBx, mmCIF).

В НБГИ реализована пакетная загрузка гене-
тических данных, обеспечивающая автоматизи-
рованную загрузку и позволяющая проводить за-
грузку файлов большого размера или большого
количества файлов. Пакетная загрузка представ-
ляет собой загрузку данных из файла, сформиро-
ванного в текстовом формате с указанием переч-
ня файлов и необходимых метаданных. Также в
НБГИ разработаны протоколы обмена генетиче-
скими и метаданными с другими базами данных
генетической информации.

4. АНАЛИТИЧЕСКИЕ
ФУНКЦИОНАЛЬНЫЕ ВОЗМОЖНОСТИ

Поиск гомологичных последовательностей
Поиск гомологичных последовательностей ре-

ализуется при помощи программ для парного вы-
равнивания как нуклеотидных (ДНК и РНК), так
и аминокислотных (белки) последовательностей
и включает в себя несколько режимов работы: по-
иск в нуклеотидной базе данных по нуклеотидно-
му запросу; поиск в белковой базе данных по ами-
нокислотному запросу; поиск в белковой базе
данных по нуклеотидному запросу, выравнива-
ние формируется на основе шести вариантов
трансляции запроса; поиск в нуклеотидной базе
данных по аминокислотному запросу, выравни-
вание формируется на основе шести вариантов
трансляции референсных данных; поиск в нуклео-
тидной базе данных по нуклеотидному запросу, вы-
равнивание формируется на основе 36 вариантов
трансляции запроса и референсных данных.

Задание запроса и указание параметров поль-
зователем включает в себя три этапа:

– формирование запроса осуществляется
вставкой искомой последовательности в специ-
альное окно интерфейса или загрузкой файла;

– выбор базы данных в соответствии с задача-
ми пользователя и типом последовательности;

– указание параметров – необязательный шаг,
так как параметры по умолчанию, подходящие
для типовых задач уже предустановлены.

Просмотр поисковой выдачи – это краткая
таблица результатов, включающая в себя основ-
ные характеристики выравниваний, графическое
отображение выравниваний и просмотр вырав-
ниваний. Из окна просмотра поисковой выдачи
возможен переход на соответствующую запись в
НБГИ. Для удобства пользователей может быть
реализована функция скачивания последователь-
ности или последовательностей непосредственно
из выдачи инструмента поиска по гомологии.

Геномный браузер

Пользователь может визуализировать геном-
ные данные в геномном браузере, поддержива-
ющем аннотации в стандартных биоинформа-
тических форматах, в том числе в форматах,
поддерживаемых обработчиками НБГИ. Ге-
номный браузер ориентирован на изучение
структуры генома, выбор определенных геном-
ных регионов и работы с ними, включая отдель-
ные последовательности, размеченные в данных
регионах. Вторым приложением для пользовате-
ля является визуальный осмотр структуры гена,
включая расположения доменов, наличие специ-
фических подпоследовательностей, вторичной и
третичной структуры гена. Геномный браузер
обеспечивает пользователю доступ как к публич-
ным данным, так и к данным ограниченного до-
ступа, депонированных этим пользователем.

Типовые сценарии обработки данных

Валидация данных в процессе депонирования
обеспечивает их целостность, соответствие заяв-
ленному биоинформатическому формату и воз-
можность дальнейшей обработки и использования
пользователями НБГИ. Депонирование данных в
НБГИ осуществляется в различных форматах, не-
которые из которых могут иметь специфические
особенности. Например, валидация парности
применяется для проверки парных прочтений в
формате FASTQ – обычно такие данные пред-
ставлены в виде пары файлов и должны иметь
одинаковое количество записей. При этом их
предварительная обработка пользователем может
привести к нарушению соответствия записей в
файлах и привести к ошибкам или невозможно-
сти дальнейшей обработки.

Типовые сценарии обработки генетических
данных могут быть реализованы как индивиду-
альными обработчиками, так и программными
конвейерами. К типовым сценариям, выполняе-
мым элементарными обработчиками, относятся:
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− получение количественных статистических
данных о геномных сборках: суммарная длина,
число и медианная длина контигов, Г+Ц-состав;

− оценка качества и статистические характери-
стики данных секвенирования: число прочтений,
их средняя длина и ее стандартное отклонение, рас-
пределение значений качества и Г+Ц-состава,
определение доли служебных последовательностей;

− таксономическая классификация прочте-
ний и геномных сборок;

− оценка полноты и контаминации геномных
сборок прокариот и эукариот на основании поис-
ка и подсчета маркерных генов;

− картирование прочтений на референсный
геном;

− быстрый поиск гомологичных генов;
− поиск последовательностей, соответствую-

щих скрытым марковским моделям и ковариаци-
онным моделям.

Инструменты обработки данных, представля-
ющие собой комбинацию элементарных обра-
ботчиков и при необходимости баз данных, могут
выполнять следующие задачи, например сборка
геномов с предварительной обработкой прочте-
ний, предсказание белок-кодирующих генов, ан-
нотация геномов прокариот и низших эукариот,
анализ полнометагеномных данных. Также будет
доступно значительное количество программных
конвейеров с модульной архитектурой, позволя-
ющих проводить: поиск мутаций в соматических
и зародышевых клетках на основании полноге-
номного или таргетного секвенирования; анализ
данных транскриптомного секвенирования с
подсчетом числа генов и изоформ и обширным
контролем качества; анализ метилирования ДНК
на основании данных бисульфитного секвениро-
вания; анализ данных ампликонного секвениро-
вания для метагеномных исследований; анализ
древней ДНК с высокой воспроизводимостью;
сборку метагеномов и реконструкцию геномов
некультивируемых организмов; сборку и аннота-
цию бактериальных геномов; филогенетический
анализ бактериальных геномов с использованием
данных секвенирования.

Для НБГИ были проведены разработка и тести-
рование программных конвейеров для следующих
задач: генотипирование посредством полногеном-
ного или ампликонного секвенирования; анализ
качества и обработка данных секвенирования;
сборка и аннотация прокариотического генома;
филогенетический анализ с множественным вы-
равниванием последовательностей с дальнейшей
автоматической обработкой выравнивания.

Предлагаемые пользователям возможности ана-
лиза генетических данных подходят для использо-
вания как в крайне широком круге задач (биотехно-
логия, биомедицина, молекулярная эволюционная

биология, сельское хозяйство, животноводство,
микробиология, экология и др.), так и на различных
этапах анализа – от предварительной обработки
данных до получения финальных результатов.

5. МАКЕТ НБГИ
С целью апробации технических решений,

принимаемых в ходе технического проектирова-
ния НБГИ, в НИЦ “Курчатовский институт” со-
здан макет системы. Макет НБГИ представляет
собой программно-аппаратный комплекс, раз-
вернутый на доступных вычислительных ресур-
сах НИЦ “Курчатовский институт” и включаю-
щий в себя как вновь разрабатываемое ПО, так и
заимствованное открытое ПО. Макет НБГИ
обеспечивает возможность одновременной рабо-
ты до 20 пользователей; организовано хранилище
с суммарным полезным объемом 1 ПБ.

Комплекс прикладного ПО реализует следую-
щие функциональные возможности:

– депонирование генетических данных. Под-
держиваются форматы .fasta, .fastq. Реализована
возможность пакетной загрузки данных путем
предварительной загрузки описания в формате
.tsv и самих файлов данных в рабочую область
хранилища;

– валидация генетических данных. Автомати-
чески проводится проверка форматов данных и
аннотирование нуклеотидных последовательно-
стей;

– хранение и организация доступа с учетом
разграничения прав доступа к генетическим дан-
ным. Объектно-ориентированная модель данных
включает в себя следующую структуру: биопро-
ект → биообразец → биообъект;

– поиск генетических данных как на основе
указанного описания (метаданных), так и на ос-
нове схожести нуклеотидных последовательно-
стей;

– работа с данными из внешних источников с
сохранением кросс-связей между данными и ин-
дексацией для быстрого поиска;

– анализ данных с использованием биоинфор-
матических конвейеров. Реализована интеграция
популярных платформ, предоставляющих широ-
кий набор готовых сценариев;

– работа с системой возможна в защищенной
сети посредством разработанного тонкого-кли-
ента – веб-портала.

Пилотная эксплуатация подтвердила коррект-
ность заложенных технических решений в архи-
тектуру системы, а также подтвердила возмож-
ность масштабирования вычислительной плат-
формы и инфраструктуры хранения данных. В
настоящее время НБГИ доступна в НИЦ “Курча-
товский институт”, внешним пользователям мо-
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жет быть предоставлен удаленный доступ по со-
гласованию с разработчиками. Сформированные
на основе опыта использования макета НБГИ
предложения по улучшению функциональных
характеристик и повышению удобства работы бу-
дут учтены при создании системы в промышлен-
ном исполнении.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

В настоящее время система доступна для тести-
рования в режиме пилотной (экспериментальной)
эксплуатации. Поправки в Федеральный закон 2022
от 29 декабря г. № 643-ФЗ “О государственном ре-
гулировании в области генно-инженерной деятель-
ности”, согласно которому в НБГИ должны в обя-
зательном порядке депонироваться данные, по-
лученные в ходе генно-инженерной деятельности
и молекулярно-генетического анализа, вступают
в силу 1 сентября 2024 г. При этом не позднее
31 декабря 2025 г. в НБГИ должна быть депониро-
вана генетическая информация, полученная го-
сударственными корпорациями, компаниями,
бюджетными и муниципальными учреждениями,
а также хозяйственными обществами, в уставном
капитале которых доля участия Российской Фе-
дерации, субъектов РФ и муниципальных образо-
ваний составляет не менее 50% [2].

Работы по cозданию НБГИ ведутся во испол-
нение Перечня поручений Президента Россий-
ской Федерации по итогам совещания по вопро-
сам развития генетических технологий в Россий-
ской Федерации от 14 мая 2020 г. № Пр-920
(№ Пр-920 от 04.06.2020г.)
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