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Вторая международная научно-практическая конференция
NGS в медицинской генетике  



Серебряные спонсоры

Спонсоры

консалтинг



•	 Организатор конференции: Федеральное государственное бюджетное 
научное учреждение «Медико-генетический научный центр»

•	 При финансовой поддержке Федерального агентства научных организаций 
и Российского фонда фундаментальных исследований

– Даты проведения: 26-28 апреля 2017 г.
•	 Заезд участников конференции: 26 апреля
•	 Регистрация участников: 26 апреля 10:00 - 12:00 
•	 Работа выставки конференции: 26-27 апреля

– Место проведения: г. Суздаль, ул. Ленина, 45, отель «Пушкарская слобода»

– Питание
•	 Завтраки включены в стоимость номера (ресторан «На Пинаихе»)
•	 Обеды и ужин 26.04 включены в стоимость пакета участника  

(ресторан «На Пинаихе»)
•	 Кофе-брейки (на территории конференции и выставки)
•	 Банкет по приглашениям 27.04 в 20-00 (Романовский зал)

– Бейджи обязательны для доступа на территорию конференции, выставки  
и организованного питания (в случае потери, пожалуйста, обращайтесь  
на стойку регистрации)

– Организованный трансфер для участников
•	 К открытию конференции: 26.04 от ж/д вокзала Владимира в 09:00
•	 После закрытия конференции: 28.04 из «Пушкарской слободы» 

 до ж/д вокзала Владимира в 16:45

– Сайт конференции: ngs.med-gen.ru

– Контакты оргкомитета: mgngs@med-gen.ru



Схема комплекса Пушкарская Слобода



Workshop –  интерактивное обсуждение по заданной тематике. Ведущий сам 
определяет удобный формат: рассказ, презентация или семинар с решением задач. 
Участники имеют возможность общаться, задавать вопросы и делиться своим 
опытом. Время проведения – 40-45 минут.
 

WorkShop 1. Организация работы лаборатории высокопроизводительного секвенирования
Ведущий – А.С. Танас
Модераторы –  А.Н. Тюльпаков, А.В. Поляков
Будут обсуждаться вопросы, связанные с организацией и проведением «мокрых» работ в лаборатории 
ВПС, начиная от разработки дизайна панели для секвенирования, пробоподготовки и заканчивая 
запуском геномного секвенатора. Исходно проведение данных работ регламентируется протоколами 
производителей приборов и реагентов к ним. Однако, каждая лаборатория в процессе работы находит 
оптимальные подходы для решения своих задач. Все они направлены на сокращение времени работ, 
уменьшения стоимости секвенирования, увеличения качества и надежности получаемых данных.
 
WorkShop 2. Первичная биоинформатическая обработка NGS данных
Ведущий – А. Некрутенко
Модераторы – О.В. Калинина, А.С. Танас
После ВПС полученные данные претерпевают многоэтапную обработку. Для этого сегодня 
существует множество различных решений. Обсудим какие решения бывают, в чем их плюсы и 
минусы, а также чего ждать в будущем.
  
WorkShop 3. Опыт работы зарубежных клинико-диагностических центров
Ведущий – Р.Б. Юсупов
Модераторы – Е.Л. Дадали, А.В. Поляков
Будет представлен опыт работы клинико-диагностических центров США. Вопросы для 
обсуждения: как организована работа клинических генетиков, проблемы покрытия генетических 
тестов медицинскими страховками, как происходит выбор лаборатории для ДНК-теста, как 
осуществляется интерпретация тестов и т.д. Также обсудим клинические дилеммы и их решения 
генетическим анализом.
 
WorkShop 4. Разбор клинических случаев из своей практики
Ведущие - Е.В. Заклязьминская, В.В. Стрельников
Модераторы – В.В. Стрельников, А.Н. Тюльпаков
Анализ данных высокопроизводительного секвенирования и интерпретация полученных 
результатов является одной из самых сложных задач. Для успешного её решения необходимо 
хорошо понимать как молекулярную, так и медицинскую генетику. На что стоит обращать 
внимание? Где кроются подводные камни? Постараемся найти ответы на эти и другие вопросы, 
изучая примеры анализа клинических случаев из практики.
 
WorkShop 5. Функциональный анализ мутаций
Ведущий – М.Ю. Скоблов
Модераторы – А.Н. Тюльпаков, А.В. Марахонов
В результате ДНК-диагностики помимо патогенных мутаций выявляются и геномные варианты 
с неопределённой клинической значимостью. Единственный способ оценки их патогенности –
экспериментальное исследование с функциональным анализом мутаций. Как его проводят?  
Для каких случаев? Что для этого нужно? Всё, что вы хотели узнать, но боялись спросить, будем 
детально обсуждать вместе.



26 апреля, среда

10:00 – 12:00 Регистрация

12:00 – 12:05 Открытие конференции. О.И. Резник, С.И. Куцев

Председатели: С.И. Куцев, А.В. Поляков

12:05 – 12:35 Персонализированные подходы к лечению наследственных 
заболеваний на основа анализа генома

С.И. Куцев

12:35 – 13:05 NGS: Что день грядущий нам готовит? А.В. Поляков

13:05 – 13:35 NGS в диагностике моногенных эндокринных заболеваний А.Н. Тюльпаков

13:35 – 14:30 Обед

Председатели: С.И. Куцев, E.Ю. Захарова

14:30 – 14:55 Неинвазивный пренатальный ДНК-скрининг анеуплоидий по крови 
матери: особенности и ограничения метода

Е.С. Шубина

14:55 – 15:15 Преимплантационный генетический скрининг методом NGS – 
неотъемлемый этап к успешной реализации программ ВРТ

Ж.И. Глинкина

15:15 – 15:35 Перспективы использования секвенирования нового поколения для 
анализа внутриполостной жидкости бластоцисты человека  
при проведении ПГД

Н.А. Скрябин

15:35 – 15:50 Преимплантационный генетический скрининг со скоростью света А. Богомолов

15:50 – 16:30 WorkShop 1. Организация работы лаборатории 
высокопроизводительного  секвенирования

А.С. Танас

16:30 – 17:00 Кофе-брейк

Председатели: А. Некрутенко, М.Ю. Скоблов

17:00 – 17:30 Глубинное обучение в вычислительной биологии и идентификация 
патогенных аминокислотных замен

И.О. Корвиго

17:30 – 18:00 Функциональная аннотация несинонимичных однонуклеотидных 
вариантов, ассоциированных с различными заболеваниями, с 
помощью моделирования трехмерной структуры соответствующих 
белков и их комплексов

О.В. Калинина

18:00 – 18:15 Новые разработки New England Biolabs: от выделения ДНК до 
таргетного обогащения NGS

К.В. Болаева

18:15 – 19:00 WorkShop 2. Первичная биоинформатическая обработка NGS данных А. Некрутенко

19:00 – 20:00 Постерная сессия

20:00 – 22:00 Ужин



27 апреля, четверг

8:00 – 9:00 Завтрак

Председатели: Е.Л. Дадали, Р.Б. Юсупов

9:00 – 9:25 Проблемы, возникающие у врача-генетика при трактовке 
результатов секвенирования экзома нового поколения

Е.Л. Дадали

9:25 – 9:55 Как NGS меняет наше представление о корреляциях между
фенотипом и генотипом

Р.Б. Юсупов

9:55 – 10:10 The power of microarrays and NGS synergy A. Rico

10:10 – 10:55 WorkShop 3. Опыт работы зарубежных клинико-диагностических 
центров

Р.Б. Юсупов

10:55 – 11:25 Кофе-брейк

Председатели: Е.Ю. Захарова, В.В. Стрельников

11:25  – 11:50 Таргетные панели генов и оценка их эффективности для 
диагностики наследственных болезней обмена веществ

Е.Ю. Захарова

11:50 – 12:15 NGS в ДНК-диагностике наследственных и врожденных 
онкозаболеваний

В.В. Стрельников

12:15 – 12:30 NGS в ДНК-диагностике ретинобластомы Е.А. Алексеева

12:30 – 12:45 Аналитическая валидация таргетных панелей на наследственные 
заболевания

Т. Симакова

12:45 – 13:00 Таргетное секвенирование: кроссплатформенное решение М.И. Чухряева

13:00 – 14:00 Обед

Председатели: Е.В. Заклязьминская, А.А. Костарёва

14:00 – 14:30 Опыт использования NGS для диагностики сердечно-сосудистых 
заболеваний

Е.В. Заклязьминская

14:30 – 15:00 Hot spot мутации в гене FLNC как причина рестриктивной 
кардиомиопатии, ассоциированной с врожденной миопатией

А.А. Костарёва

15:00 – 15:15 Автоматизация пробоподготовки библиотек НК на самых 
современных станциях Biomek I-series

И. Сахарова

15:15 – 16:00 WorkShop 4. Разбор клинических случаев из своей практики Е.В. Заклязьминская, 
 В.В. Стрельников

16:00 – 16:30 Кофе-брейк

Председатели: А.В. Лавров, Е.Л. Дадали

16:30 – 17:00 Чего ожидать от NGS в диагностике недифференцированной
генетической умственной отсталости?

А.В. Лавров

17:00 – 17:20 Полноэкзомное секвенирование в изучении генетических факторов 
риска болезни Паркинсона

М.В. Шульская

17:20 – 17:35 Genomics in the era of big data and Next Generation Sequencing F. Graedler

17:35 – 17:50 Систематическая коррекция проблемы референсных минорных 
аллелей при аннотации и интерпретации вариантов

Ю.А. Барбитов

17:50 – 18:00 Групповая фотография. Романовский зал

18:00 – 20:00 Перерыв

20:00 – 22:00 Банкет



28 апреля, пятница

8:00 – 9:00 Завтрак, Check-out

Председатели: В.Е. Раменский, М.Ю. Скоблов

9:00 – 9:30 Полногеномное секвенирование когорты зеленых мартышек как 
инструмент биомедицинских исследований

В.Е. Раменский

9:30 – 10:00 Мутации сплайсинга М.Ю. Скоблов

10:00 – 10:30 Патогенные мутации и генное окружение: современный взгляд на 
взаимодействия генов в эпоху HTS

А.В. Марахонов

10:30 – 10:45 Биобанкинг как основа для проведения современных 
биомедицинских исследований

А.И. Муравьев

10:45 – 11:30 WorkShop 5. Функциональный анализ мутаций М.Ю. Скоблов

11:30 – 12:00 Кофе-брейк

Председатель: С.И. Куцев

12:00 – 13:55 Круглый стол. Обсуждение Правил проведения 
высокопроизводительного секвенирования

Все участники

13:55 – 14:00 Закрытие С.И. Куцев

14:00 – 15:00 Обед

16:45 Отъезд автобуса



Анонсы предстоящих мероприятий

С 22 по 25 июля в Москве состоится вторая школа анализа данных «NGS в медицинской генетике». 
В работе школы примут участие как российские, так и зарубежные ведущие специалисты по 
применению NGS. Большая часть времени обучения будет посвящена развитию практических 
навыков анализа NGS данных, полученных при секвенировании как панелей и экзомов, так и 
полных геномов пациентов. Во время обучения вы сможете освоить проверку качества данных 
секвенирования, аннотацию найденных генетических вариантов, определение мутации, приводящей 
к заболеванию. Во время занятий вы не раз пройдёте самостоятельно весь путь от анализа NGS-
данных и клинической картины пациента до формирования своего собственного заключения.
В  конце 4-х дневного курса будет проведен экзамен и успешно сдавшие его слушатели получат 
сертификаты выпускников Школы. 
Заявки о регистрации на Школу можно оставлять на сайте:  
http://ngs.med-gen.ru/NGSschool-17

26 июля в Москве состоится школа «Функциональная геномика в эру NGS». На Школе вы сможете 
узнать все аспекты функционального анализа мутаций, выявляемых в результате NGS анализа. Для 
каких генов возможно проведение функционального анализа? В каких системах? Как? Мутации 
в кодирующей и в нетранслируемых частях гена, синонимичные и несинонимичные, мутации 
сплайсинга, регуляторные – все они будут подробно освещены на предмет экспериментальной 
возможности проведения функционального анализа для подтверждения их патогенности.
Заявки о регистрации на Школу можно оставлять на сайте: 
http://ngs.med-gen.ru/FGenomicsSchool-17









ЗАО БиоХимМак / 119991 Москва, Ленинские Горы, МГУ имени М.В. Ломоносова, д.1, строение 11 /
телефон (495) 647-27-40, 939-10-60 / факс (495) 939-09-97 / e-mail: info@biochemmack.ru /
www.biochemmack.ru

ВЫДЕЛЕНИЕ И ОЧИСТКА НУКЛЕИНОВЫХ 
КИСЛОТ:

• Выделение ДНК, РНК, микроРНК из любых 
типов образцов (жидкая биопсия, FFPE, кровь, 
ткани и т.д.) колоночным методом с помощью 
наборов Analytik Jena. Широкий спектр 
решений, вменяемые цены при всегда высоком 
качестве, а также прямые отгрузки со склада в 
Москве.

• Линейка станций для автоматизированного 
выделения нуклеиновых кислот. От 16 до 96 
образцов на Ваш выбор. Экономьте Ваше время, 
не делая существенных затрат.

ОЦЕНКА КАЧЕСТВА И КОЛИЧЕСТВА 
ВЫДЕЛЕННЫХ НУКЛЕИНОВЫХ КИСЛОТ:

• Автоматический капиллярный гель-электрофо-
рез BiOptic – анализ образца менее 2-х минут, 
разрешение в 2 нуклеотида, микропланшетный 
формат, картридж на 200 образцов. Система 
Qsep Fragment Analyzer от BiOptic – самая 
доступная модель на рынке.

• Ячейки и гели для электрофореза от немецкого 
производителя Analytik Jena – качество, не 
требующее доказательств;

• Система оценки остаточного количества ДНК 
при создании фармперпаратов Threshold от 
Molecular Devices - входит в обязательный 
список оборудования для получения GLP при 
производстве и тестировании биотехнологиче-
ских субстанций.

РАЗНООБРАЗИЕ АНАЛИТИЧЕСКИХ РЕШЕ-
НИЙ ДЛЯ МОЛЕКУЛЯРНОЙ ДИАГНОСТИКИ:

• MLPA –изящное решение для ваших молеку-
лярно-генетических исследований: SNP, CNV, 
NGS исследования, разнообразие наборов с 
возможностью их компиляции в одном запуске.

• GenDx – решение для HLA-типирования на 
платформах Illumina: простая пробоподготовка, 
плюс интуитивное программное обеспечение – 
это GenDx: трансплант диагностика нового 
поколения. 

• Rubicon Genomics – подготовка библиотек 
Illumina из одной клетки, внеклеточной цирку-
лирующей ДНК (жидкая биопсия), возможности 
полногеномной амплификации для разнообраз-
ного спектра задач.

• Система цифровой ПЦР QX200 от компании 
BioRad – третье поколение технологии ПЦР для 
наиболее чувствительных и высокопроизводи-
тельных молекулярно-биологических исследо-
ваний. 

• INFINITI – автоматическая система анализа 
на микрочипах: объединение всех процедур 
анализа ДНК в одном приборе; мультиплексный 
анализ до нескольких десятков генетических 
маркеров в одной пробе; >50 тестов для диагно-
стики онкологических, инфекционных, наслед-
ственных заболеваний, болезней с предраспо-
ложенностью и определения индивидуального 
типа метаболизма фармпрепаратов.

• BioMek – станции для автоматизации подго-
товки NGS библиотек от Beckman Coulter – 
сделайте рутину легче, а Ваши исследования 
масштабнее.

КОМПЛЕКСНЫЕ РЕШЕНИЯ 
ДЛЯ МОЛЕКУЛЯРНОЙ ДИАГНОСТИКИ 
ОТ КОМПАНИИ БИОХИММАК










