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План нашей лекции

1. Что такое геном и где он находится?
2. Что было известно про геном человека до проекта 

“Геном Человека”?
3. Почему начали этот проект?
4. Как проект проходил и что могло (гипотетически) его 

ускорить?
5. Какие результаты проекта?
6. Что теперь?
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Что такое геном и где он находится?



Геном
совокупность наследственного материала, заключенного в клетке организма
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https://en.wikipedia.org/wiki/Cell_(biology)#/media/File:Structure_of_animal_cell.JPG
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https://en.wikipedia.org/wiki/DNA#/media/File:Eukaryote_DNA-en.svg



Что было известно про геном человека 
до проекта “Геном Человека”?
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7Wikimedia commonsидиограмма



doi: 10.1371/journal.pone.0081844
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кариограмма



doi: 10.1371/journal.pone.0081844
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кариограмма
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Теофилус Пейнтер
https://president.utexas.edu/past-presidents/theophilus-shickel-painter

Не был уверен в точном числе хромосом у человека:

 “In my own materials the counts range from 45 to 48 
apparent chromosomes, although in the clearest plates so far 
studied only 46 chromosomes have been found.” 
(Painter, T. S. The Y-chromosome in mammals. Science 53, 503–504 (1921)).

Решил, что от 46 до 48 хромосом.

В другой своей статье тоже сомневается, но решает 
остановиться на 48.
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16847465



Спустя 33 года, в 1956 году, Tijo and Levan (а вдобавок Форд и Хамертон, и др.) 
объявили — у человека 46 хромосом (doi:10.1038/1781020a0)

“We do not wish to generalize 
our present findings into a  
statement that the chromosome 
number of man is 2n=46, but it 
is hard to avoid the conclusion 
that this would be the most 
natural explanation of our 
observations.” (Tijo, Levan, 
1956)
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Что изучать по хромосомам?

● Крупные мутации 

но для этого вообще надо понимать с чем работаем и сколько хромосом. И 
если мы рассматриваем какой-то определённый участок, то где он вообще 
находится. 
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Трисомия по 21 хромосоме Пациент с острым лимфобластным лейкозом. 
Транслокация с 4 на 11 хромосому.

http://what-when-how.com/

Wikimedia commons
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неконтролируемое деление незрелых лимфоидных 
клеток (лимфобластов)



https://triplexsyndrome.wikispaces.com/
Wikimedia commons
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Синдром Клайнфельтера



https://triplexsyndrome.wikispaces.com/
Wikimedia commons

16

Синдром Клайнфельтера

47, XXY; 47, XYY; 48, XXXY; 48, XYYY; 48 XXYY; 
49 XXXXY; 49 XXXYY



https://triplexsyndrome.wikispaces.com/
Wikimedia commons
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Синдром Клайнфельтера

47, XXY; 47, XYY; 48, XXXY; 48, XYYY; 48 XXYY; 
49 XXXXY; 49 XXXYY

1 на 500-700 
новорождённых 
мальчиков



https://triplexsyndrome.wikispaces.com/Wikimedia commons

doi: 10.1007/s12098-009-0288-6. 18



Хромосомы — это хорошо! 
Но давайте будем смотреть геномы!

19



Почему начали этот проект?
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За и против проекта “Геном Человека”
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За и против проекта “Геном Человека”
За: 
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За и против проекта “Геном Человека”
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1. Поможет улучшить диагностику и лечение заболеваний
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За и против проекта “Геном Человека”
За: 

1. Поможет улучшить диагностику и лечение заболеваний
2. Улучшит разработку лекарств
3. Поможет в криминалистике
4. Улучшит экономику (рабочие места для учёных, которые будут работать 

над проектом)
5. Сможем изучать и геномы других организмов
6. Прогресс в технологиях прочтения геномов и анализе данных
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За и против проекта “Геном Человека”
Против: 
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За и против проекта “Геном Человека”
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За и против проекта “Геном Человека”
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За и против проекта “Геном Человека”
Против: 

1. Начнётся мода на внешний вид, генетически опосредованный
2. Дискриминация по генотипу (посмотрите фильм “ГАТТАКА”)
3. И множество других этических, социальных, правовых вопросов и 

проблем
4. Много рутинной работы для учёных
5. Проект — неосуществимое и финансово затратное мероприятие
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Проект “Геном Человека
(”The Human Genome Project)

● Руководитель проекта — Фрэнсис Коллинз
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Проект “Геном Человека
(”The Human Genome Project)
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Проект “Геном Человека
(”The Human Genome Project)

● Руководитель проекта — Фрэнсис Коллинз
● 1990 год — начало проекта
● Скептицизм: зачем это надо и стоит ли оно того?

Теперь понятно, это новая веха в науке, медицине.
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Проект “Геном Человека
(”The Human Genome Project)

● Руководитель проекта — Фрэнсис Коллинз
● 1990 год — начало проекта
● Скептицизм: зачем это надо и стоит ли оно того?

Теперь понятно, это новая веха в науке, медицине.

● Приняли участие 18 стран
● 2001 год — конец проекта (черновик)
● 2003 год — совсем конец проекта (чистовик)
● (по планам — 2005 год, и то вряд ли, конец проекта)
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The Human Genome Project
Первые цели:

1. Сделать физические и генетические карты (схемы) геномов человека и 
мыши.

2. Секвенировать маленькие геномы дрожжи (1996) и червяка (1998), чтобы 
потестировать, как будут секвенироваться большие геномы, и 
подготовиться (и было с чем сравнить геном человека).

 

http://wineserver.ucdavis.edu
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Принципы проекта
1. Принимали любых коллабораторов вне зависимости от страны и т.д. 

(чтобы все вместе и быстрее)
2. Информация о геноме человека будет в открытом доступе и бесплатна в 

течение 24 часов после её получения (стимулирует развитие науки, 
новые и быстрые открытия)

(International Human Genome Sequencing Consortium, 2001)
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Фазы проекта

1. Основная. Shotgun phase — делить ДНК на мелкие фрагменты и 
секвенировать их, а затем “собирать” в геномную последовательность.

2. Финальная. Finishing phase — заполнять оставшиеся пробелы и 
разрешать сложные места в геноме.
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Что хотели посмотреть
1. Последовательности нуклеотидов — секвенирование ДНК (т.е. генома)
2. Где определённый ген расположен на какой хромосоме
3. Как гены и фрагменты генома располагаются друг относительно друга.

Смотрели только эухроматин — это ~92% генома. Гетерохроматин 
(центромеры, теломеры) не смотрели.
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Hank Morgan/SPL

Early days: a DNA-sequencing lab in 1994.
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Nature 409, 867 (2001)
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Wikimedia commons
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Крейг Вентер
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https://nplus1.ru/material/2020/06/26/human-genome-20-yrs



Wikimedia commons

ЧЕЙ ГЕНОМ?
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Wikimedia commons 48

Проект Вентера — из 21 
имевшихся образцов ДНК  
добровольцев взяли для 5 
человек, их и секвенировали

Проект Коллинза — из 40 
взяли 4 (2 мужчины и 2 
женщины) и 
отсеквенировали
(есть мнение, что большая 
часть отсеквенированной 
ДНК — от так называемого 
“Мужчины из Буффало”)



Wikimedia commons 49

Джеймс Уотсон



Same result
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● Получили геном
● Длина генома : 3.2 млрд пар нуклеотидов с ошибкой 1 на 100 000 нуклеотидов

●

Результаты The Human Genome Project
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● Получили геном
● Длина генома : 3.2 млрд пар нуклеотидов с ошибкой 1 на 100 000 нуклеотидов

● Около 341 “пробела” в геноме. Это сложные для секвенирования места.

● Черновая версия: генов около 40 000 штук, 
чистовая версия: генов около 20 000 — 25 000  штук
*думали — 100 000 штук

●

Результаты The Human Genome Project
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53
Mihaela Pertea and Steven L Salzberg / Genome Biology, 2010, из https://nplus1.ru/material/2020/06/26/human-genome-20-yrs



● Получили геном
● Длина генома : 3.2 млрд пар нуклеотидов с ошибкой 1 на 100 000 нуклеотидов

● Около 341 “пробела” в геноме. Это сложные для секвенирования места.

● Черновая версия: генов около 40 000 штук, 
чистовая версия: генов около 20 000 — 25 000  штук
*думали — 100 000 штук

● Последовательность геномов почти идентична у двух любых людей (99.9%) 

● Стоимость проекта: 3 млрд долларов (23 000 — 30 000 квартир в Москве (без учёта инфляции))

Результаты The Human Genome Project
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55Ben Moore из https://nplus1.ru/material/2020/06/26/human-genome-20-yrs



Homo sapiens chromosome 18, 

GRCh38 reference primary 
assembly
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● Получили геном
● Длина генома : 3.2 млрд пар нуклеотидов с ошибкой 1/100 000 нуклеотидов

● Около 341 “пробела” в геноме. Это сложные для секвенирования места.

● Черновая версия: генов около 40 000 штук, 
чистовая версия: генов около 20 000 — 25 000  штук

● Последовательность геномов почти идентична у двух любых людей (99.9%) 

● Стоимость проекта: 3 млрд долларов

Результаты The Human Genome Project

Что делать теперь?
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DOI: 10.1126/science.1058040 59



Где применять эти результаты?
1. Эволюция человека
2. Медицина — скрининг и лечение генетических заболеваний, 

планирование беременности и др.
3. Фармакогенетика — как мутации в ДНК влияют на эффективность 

лечения
4. Криминалистика
5. Etc.

И ещё секвенировать другие организмы, ведь метод уже работает!
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PMID: 1734376596 Mya
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GWAS — полногеномные ассоциированные исследования

https://www.ebi.ac.uk
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GWAS — полногеномные ассоциированные исследования
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фрагмент хромосомы (пример) фрагмент хромосомы (пример)

cases controls
T G



Проекты после HGP

HapMap — паттерны нуклеотидного разнообразия у человека (в разных 
популяциях)

ENCODE — функциональные элементы в человеческом геноме (роль 
“не_белок-кодирующей” ДНК, которая занимает 98% генома)
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Популяционные выборки 
1000 Genomes
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Популяционные выборки 
1000 Genomes

UK Biobank
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Что теперь?
● Версии генома улучшаются и обновляются
● T2T (The Telomere-to-Telomere (T2T) Project)

67



68

О чём мы сегодня поговорили

1. Что такое геном и где он находится?
2. Что было известно про геном человека до проекта 

“Геном Человека”?
3. Почему начали этот проект?
4. Как проект проходил и что могло (гипотетически) его 

ускорить?
5. Какие результаты проекта?
6. Что теперь?


