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Сердечно-сосудистые заболевания (CVD) человека являются серьезной проблемой об-
щественного здравоохранения во всем мире, на долю которых приходится больше смертей,
чем на любые другие заболевания [1]. С момента появления генетического картирования
заболеваний человека, исследования геномных ассоциаций (GWAS) выявили тысячи раз-
личных генетических локусов, связанных с заболеваниями сердца [2]. Тем не менее, функ-
циональная и клиническая значимость для большинства результатов GWAS по-прежнему
неизвестна, что обосновывает важность понимания причинно-следственного пути от одно-
нуклеотидного полиморфизма (SNP) к развитию заболевания. Поэтому вычислительные
инструменты очень важны для предсказания влияния мутаций на функцию белка, а также
для анализа вариантов SNP и их приоритизации для экспериментальной характеристики.

Цель исследования заключается в поиске SNP в генах, связанных с сердечно-сосуди-
стыми заболеваниями человека, для использования их в прогнозировании вероятности
развития болезней сердца у людей с повышенной предрасположенностью. Для начала ис-
следования, были поставлены следующие задачи:

1) Проанализировать имеющиеся литературные данные об исследованиях сердечно-со-
судистых заболеваний человека, использующих биоинформатические методы анали-
за данных.

2) Создание базы генов, участвующих в сердечно-сосудистых заболеваниях.

Данные GWAS были взяты из рецензируемых публикаций в виде отдельных исследо-
ваний или мета-анализов, хранящихся, например, в базе данных Европейского института
биоинформатики (EMBL-EBI) [3]. Общедоступный каталог GWAS Национального иссле-
довательского института генома человека (NHGRI) предоставляет коллекцию всех опуб-
ликованных GWAS, соответствующих общепризнанным критериям приемлемости, вклю-
чая количество проанализированных SNP [4]. Извлеченная информация включает в себя
публикации, информацию о когорте исследования, а также информацию об SNP с кон-
кретной характеристикой, включая идентификатор кластера SNP (rsid), P-значение, ген
и аллель риска. Каждому исследованию также присваивается признак, который наилуч-
шим образом представляет исследуемый фенотип. Помимо этого, также используются
следующие базы данных: dbSNP - единая база данных нуклеотидного полиморфизма [5];
ClinVar - общедоступный архив отчетов о взаимосвязи между человеческими вариациями
и фенотипами с подтверждающими данными [6].
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Проанализированы результаты исследований GWAS по сердечно-сосудистым заболе-
ваниям. Создан список предположительных генов, участвующих в болезнях сердца. По-
лученные данные в рамках этой работы планируется использоваться для написание про-
граммного обеспечения, с автоматизацией поиска генетической предрасположенности сер-
дечно-сосудистых заболеваний.
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