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OMIM
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https://www.omim.org/

Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM)



Коды MIM
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wiki

https://ru.wikipedia.org/wiki/%D0%9C%D0%B5%D0%BD%D0%B4%D0%B5%D0%BB%D0%B5%D0%B2%D1%81%D0%BA%D0%BE%D0%B5_%D0%BD%D0%B0%D1%81%D0%BB%D0%B5%D0%B4%D0%BE%D0%B2%D0%B0%D0%BD%D0%B8%D0%B5_%D1%83_%D1%87%D0%B5%D0%BB%D0%BE%D0%B2%D0%B5%D0%BA%D0%B0


OMIM
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OMIM
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OMIM
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OMIM
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OMIM
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OMIM

10



OMIM

• Поиск можно начинать с 

• Гена

• Заболевания

• Варианта (rs121918383) (могут быть не все варианты)

11



Упражнение

• Найдите в базе данных OMIM заболевание 
hypercholesterolemia
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OMIM
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OMIM

• Для фенотипа текстовое (!) описание
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https://www.omim.org/entry/603813?search=hypercholesterolemia&highlight=hypercholesterolaemia%20hypercholesterolemia


OMIM
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OMIM

• https://www.omim.org/static/omim/pdf/OMIM_graphics.pdf
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OMIM

• External Links

• Очень много перекрестных ссылок на ресурсы
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OMIM

• Для фенотипа текстовое (!) описание
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https://www.omim.org/entry/603813?search=hypercholesterolemia&highlight=hypercholesterolaemia%20hypercholesterolemia


OMIM
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OMIM

• Описание фенотипа
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OMIM

• Посмотрите, как устроен раздел Clinical Features

• Описания клинических случаев с ссылками на 
источники
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OMIM

• Выявление геномного локуса, ассоциированного 
с фенотипом
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OMIM

• Исследования молекулярно-генетических 
аспектов фенотипа
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OMIM

• Информация пополняется новыми 
исследованиями, наблюдениями и т.п.
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Упражнение

• Найдите в базе данных OMIM ген APOB

• Обсудите структуру результата поиска и записи, 
аналогичные поиску по заболеваниям
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OMIM
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OMIM
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OMIM
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OMIM
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Каждая запись – текстовое описание варианта с ссылкой на публикацию и 

перекрестными ссылками на записи в OMIM (например, для фенотипа) 



OMIM

• Сравнить несколько записей

30



OMIM

• Результат сравнения
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HPO

• https://hpo.jax.org/app/
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НРО

• Поиск от

• Фенотипа

• Заболевания

• Гена 
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Упражнение

• Найдите в базе HPO гиперхолестеринемию по 
OMIM ID: 603813
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HPO
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HPO
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HPO
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PhenCards

• https://phencards.org/

• PhenCards is a web server for linking human 
phenotype information to biomedical knowledge
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https://phencards.org/


Упражнение

• Найдите в PhenCards ген, заболевание или 
фенотип

• Обратите внимание на выдачу

• Обсудите, ссылки на какие ресурсы выведены в 
результате поиска
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Mondo
• https://www.ebi.ac.uk/ols4/ontologies/mondo

• слайды
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https://www.ebi.ac.uk/ols4/ontologies/mondo
https://docs.google.com/presentation/d/1piBa680WN4EmI2q5oGpXGeuurZNkP66E4iOSJtEM1Ro/edit#slide=id.p1


Mondo
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Mondo
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ЗАДАНИЕ

• Выберите себе заболевание для работы с ним в 
семестре

• Зафиксируйте свой выбор в таблице до 11 марта 
2024 включительно

• В конце семестра нужно будет написать отчет
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https://docs.google.com/spreadsheets/d/1dTUEs9O4SVBrnWmo6Ui_y-bo0_-xwi3cz1OdY8PvsFk/edit?usp=sharing
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