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Резюме 
Введение. Современные молекулярно-генетические исследования полиморфизмов генов предрасположенности 

к различным мультифакторным заболеваниям требуют анализа большого массива клинической информации и 
генетических данных, которые характеризуют индивидуальные особенности каждого человека. С этой целью 
создаются информационные базы данных биологических материалов, которые играют центральную роль в 
объединении большого объема биологических образцов и информации о них.  

Цель. Показать значение организации биобанка ДНК и его роль в научных исследованиях. 
Результаты. В рамках выполнения проекта «Генетические исследования преэклампсии в популяциях 

Центральной Азии и Европы», Inter regGen 7 рамочной программы Европейской Комиссии по Грантовому 
соглашению №282540 на базе Научного центра акушерства, гинекологии и перинатологии МЗ РК (НЦАГиП) 
проведена организация биобанка ДНК. ДНК выделяли солевым методом из периферической крови рекрутируемых 
по изученным нозологиям. Молекулярно-генетические исследования проводили TaqMan методом единой сайт 
специфичной амплификации и генотипирования в реальном времени (Real-Time PCR) с использованием тест-систем 
(«Тест Ген», Россия) для молекулярно-генетических исследований.  

Выводы. Коллекция ДНК биобанка используется для проведения научных исследований мультифакторных 
заболеваний с невыясненным патогенезом, выявления биомаркеров, создания диагностических тестов в рамках 
научно-технических программ. 

Ключевые слова: биобанк, ДНК, базы данных, геномная информация. 
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Introduction. Modern molecular genetic studies of gene polymorphisms' for susceptibility to various multifactorial 
diseases require a large array of analysis for clinical information and genetic data that characterize the individual of each 
person. For this purpose, biological materials information databases are being created, which play a central role in combining 
a large volume of biological samples and information about them. 

Objective: Show the significance of the DNA biobank organization and its role in scientific research 
Results: The DNA biobank was organized within the InterPregGen 7 European Commission's Framework Program 

"Genetic Research of Preeclampsia in Populations of Central Asia and Europe" under Grant Agreement No. 282540 at the 
"Scientific Center for Obstetrics, Gynecology, and Perinatology" Ministry of Health of the Republic of Kazakhstan (SCOGP). 
DNA isolated by the saline method from the recruits peripheral blood according to the studied diseases. Molecular genetic 
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studies were carried out by TaqMan method of unified specific amplification and real-time genotyping (PCR real-time) using 
test systems ("TestGene" Russia) for molecular genetic studies. Molecular genetic studies made out by TaqMan method of 
unified specific amplification and real-time genotyping (PCR real-time) using test systems ("TestGene" Russia) for molecular 
genetic studies. 

Conclusions: The biobank DNA collection is used to conduct scientific research of multifactorial diseases with 
unexplained pathogenesis, to identify biomarkers, create diagnostic tests for scientific and technical programs. 

Keywords: biobank, DNA, databases, genomic information. 
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Кіріспе. Мультифакторлы ауруларға бейімгендердің полиморфизмін заманауи молекулалық-генетикалық 
зерттеу, әр адамның жеке ерекшеліктерін сипаттайтын клиникалық ақпарат пен генетикалық мәліметтердің үлкен 
жиынтығынталдауды қажететеді. Осы мақсатта биологиялық материалдардың ақпараттық дерекқорларық 
ұрылады, олар биологиялық үлгілердің үлкен көлемін және олар туралы ақпаратты біріктіруде басты рөл 
атқарады.  

Мақсаты. ДНК биобанкінің ұйымдастырылуы және оның ғылыми зерттеулердегі рөлін көрсету. 

Нәтижелер. «Орта Азия және Еуропа популяцияларындағы преэклампсияның генетикалық зерттеулері» 

жобасын орындау шеңберінде гранттық келісім бойынша Еуропалық Комиссияның InterregGen 7 негіздемелік 

бағдарламасы. №282540 ҚР ДСМ Акушерия, гинекология және перинатология ғылыми орталығының (АГжПҒО) 

базасында ДНҚ биобанкі ұйымдастырылды. ДНҚ зерттелген нозологиялар бойынша тартылған перифериялық 

қаннан тұзды әдіспен бөлінді. Молекулярлық-генетикалық ("ген тесті", Ресей) пайдалана отырып зерттеулері 

жүргізілді TaqMan молекулярлық - генетикалық зерттеулерге арналған тест-жүйелерді, нақты уақыттағы ерекше 

амплификациялау және генотиптеудің бірыңғай сайты бойынша (Real-Time PCR). 

Қорытындылар. Биобанк ДНҚ коллекциясы анықталмаған патогенезі бар мультифакторлы ауруларға ғылыми 

зерттеулер жүргізу, биомаркерлерді анықтау, ғылыми-техникалық бағдарламалар шеңберінде диагностикалық 

тесттер құру үшін пайдаланылатын болады. 

Түйінді сөздер: биобанк, ДНҚ, деректер базасы, геномдық ақпарат. 
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Актуальность 
Международное общество биологических и 

экологических репозиториев (ISBER - International 
Society for Biological and Environmental Repositories), 
организация по экономической кооперации и развитию 
(OECD) определяют биобанк как организацию, которая 

собирает, хранит, обрабатывает биологические 
образцы с проведением полного объема, связанной с 
ними работы [1,3-5,18,49]. 

Биобанк Европейской комиссией определяется как 
организованная коллекция, состоящая из биологических 
образцов и связанной с ними информационных данных, 
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которые имеют огромное значение для развития 
фундаментальной науки и персонализированной 
медицины [52]. 

Все биобанки можно охарактеризовать как 
хранилище биоматериалов, включая ДНК, кровь, ткани и 
т. д. от людей, растений и животных до микроорганизмов, 
но все же, особый интерес представляют коллекции 
человеческих биоматериалов. Научное значение 
биобанков связано не только с хранением биологических 
образцов и извлечением информации из них, но и с 
решением целого спектра проблем, связанных с 
описанием биоразнообразия, выявлением эволюционных 
закономерностей организмов и определением перспектив 
в эволюционных процессах. Главным условием 
функционирования биобанка является соблюдение 
конфиденциальности, международных биоэтических 
правил, правильного хранения образцов, паспортизации, 
условий использования материалов для научно-
исследовательских и прикладных медико-биологических 
целей [38,47,48,51]. 

Цель. Показать значение организации биобанка 
ДНК и его роль в научных исследованиях. 

Результаты и их обсуждение.  
Организация биобанков. Деятельность биобанка 

должна определяться поставленной исследовательской 
или практической целью. В соответствии с 
исследовательскими и практическими направлениями 
биобанки разделяются на три большие группы [12,14, 
21,2,24,41].  

Первую группу составляют биобанки по 
изучению популяций. Цель их научных исследований 
заключается в изучении популяционных 
закономерностей формирования популяций, 
показателей приспособленности к экологическим 
условиям окружающей среды. Материалом для 
исследования служит ДНК, выделенная из 
периферической крови относительно здорового 
населения того или иного региона, страны или 
определенного этноса [7,22,35,49]. 

Второй тип биобанков – это эпидемиологические 
биобанки. Функции этих биобанков заключаются в 
исследовании ряда параметров биомаркеров, 
полученных из большого количества проб и 
направленных на изучение причинно-следственной 
связи этих параметров биомаркеров с изученными 
признаками [47, 23,26,29].  

Биобанки третьей группы специализируются на 
проведении научных исследований различных 
заболеваний и выявлении маркеров, полученных из 
клинической информации, связанной с образцами ДНК 
[10,39,60]. 

Объемы биобанков, содержание их коллекций 
различаются. В мире существуют и развиваются 
крупные биобанки национального масштаба и сотни 
мелких, в которых хранятся образцы биоматериалов 
такие как: жидкости, ткани, костные ткани, парафиновые 
блоки тканей и органов, ДНК, РНК и т.д. [15, 34,36]. 

Первый в мире популяционный биобанк 
национального масштаба был создан в 1998 году на 
базе deCODE Genetics в Исландии. deCODE 
популяционный биобанк содержит образцы цельной 
крови и ДНК с обширной соответствующей 

фенотипической и геналогической информацией  от 
примерно 120 000 исландцев [25,46]. 

Канадский биобанк CARTaGENE был основан в 
1999 г. (www.cartagene.qc.ca). Цель создания -  изучить 
генетическое разнообразие провинции Квебек. Около 50 
000 человек в возрасте от 25 до 69 лет (примерно 1% 
населения) были набраны случайным образом через 
систему медицинского страхования Квебека [22,35,49].  

В 2002 году UK Biobank был создан для изучения 
онкологических заболеваний, болезней сердца, диабета 
и болезни Альцгеймера. Цели - новые и лучшие методы 
профилактики, диагностики и лечения. Британский UK 
Biobank в период с 2006 по 2010 год собрал образцы 
ДНК более чем 500 тысяч человек в возрасте от 40 до 
69 лет [16,50]. 

В качестве примеров национальных биобанков 
также можно привести Национальный биобанк Кореи 
(NBK), который содержит более 500 тысяч образцов 
ДНК (данные на декабрь 2011 года), датский проект 
«FarGen», целью которого является изучение 
населения Фарерских островов для определения его 
генетического своеобразия и вместе с тем выявления 
генетически обусловленных заболеваний в данной 
местности. Проект схож по своим целям с биобанком 
ДНК, функционирующим в Исландии [1,5].  

Для биобанка Японии основным направлением 
является накопление образцов крови и ДНК для 
определения ассоциации генотипов с заболеванием и 
реакцией на прием лекарственных препаратов. В 
перечень планируемых научных исследований входят 
онкологические и сердечно-сосудистые заболевания 
[1,5,29]. 

Созданы биобанки образцов биоматериала в 
совокупности из многих стран с редкими 
наследственными синдромами, например, биобанк 
синдрома Ретта в Италии (www.biobank.unisit.it) и 
Австралии (http://www.ibahc.org) [30,42]. 

В национальную программу биобанков Швеции 
входит обеспечение сохранения всех биологических 
образцов (3-4 млн.), получаемых ежегодно при обычных 
медицинских обследованиях.  

В настоящее время в развитии биобанков 
прослеживается стремление к интеграции, что позволит 
проводить исследования с участием многих научно-
исследовательских центров из разных стран [15,31]. 
Так, при проведении крупномасштабных научно-
исследовательских программ по международным 
проектам создаются биобанковские сети для 
объединения генотипических и фенотипических данных, 
полученных из различных источников и хранящихся в 
учреждениях ряда стран, например, создание 
EuroBioBank (www.eurobiobank.org), GenomEUtwin 
(www.genomeutwin.org), HERACLES 
(www.redheracles.net) и др. [20,32,40]. 

В России первым биобанком считают коллекцию 
биообразцов Федерального центра сердца, крови и 
эндокринологии им. В.А. Алмазова, которая была 
собрана при выполнении конкретных 
исследовательских проектов [13]. 

В настоящее время в России базы данных 
биологических материалов (биобанки) создаются во 
многих исследовательских центрах медико-
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биологического профиля. Создан биобанк ДНК 
облученных людей для оценки риска отдаленных 
последствий облучения в Южно-Уральском институте 
биофизики. На базе генетической лаборатории в 
Республике Саха (Якутия) создан банк ДНК в котором 
хранится более 8 тыс. образцов биологического 
материала по разным нозологиям и популяционный 
материал малочисленных народов Республики [3,10].  

Эффективность деятельности биобанков должна 
осуществляться с соблюдением стандартов качества и 
правового регулирования их деятельности 
[4,11,13,33,38]. Только ответственное и качественное 
применение стандартных операционных процедур в 
рамках научных исследований могут позволить 
использовать биобанки для эффективного 
сотрудничества и создания очень большого 
«виртуального» размера выборки на международном 
уровне [38]. Создание и развитие биобанков помогает 
мировому научному сообществу проводить обширные 
научные исследования от растениеводства до 
персонализированной медицины. 

Разработан стандарт ISO 20387: 2018 в области 
биобанков. Этот документ применим ко всем 
организациям, осуществляющим биобанкинг, и 
определяет общие правила к работе биобанков такие 
как: компетентность, беспристрастность и 
последовательность, включая требования к контролю 
качества для обеспечения достоверного сбора 
биологического материала и анамнестических данных 
[27,28]. Соблюдение этих правил позволят биобанкам 
работать профессионально и предоставлять 
качественные биологические ресурсы. 

В 2020 году опубликован новый документ ISO / TR 
22758. Этот документ является дополнительным и не 
будет заменять ISO 20387 [28]. Вместе эти документы 
помогают улучшить качество сбора, хранения, 
обработки биологических материалов и их 
информационных данных, улучшают результаты 
сотрудничества при проведении научных исследований. 

Опыт создания биобанка ДНК в Республике 
Казахстан.  

В 2012 году в Казахстане был создан биобанк ДНК в 
рамках выполнения проекта «Генетические 
исследования преэклампсии в популяциях Центральной 
Азии и Европы», InterPregGen 7 рамочной программы 
Европейской Комиссии по Грантовому соглашению №. 
282540 на базе Научного центра акушерства, 
гинекологии и перинатологии МЗ РК (НЦАГиП). Целью 
создания биобанка ДНК являлась идентификация 
функции генов, новых терапевтических мишеней, 
установление связей генов с заболеваниями, 
валидизация новых биологических маркеров. 

На проводимые исследования в рамках научных 
проектов получено разрешение биоэтической комиссии 
«НЦАГиП» МЗ РК. Всем рекрутируемым 
предоставлялась информация по текущему проекту и 
условиях участия. На каждого участника заполнялось 
информированное согласие, которое добровольно 
подписывалось участниками, присваивался код, строго 
соблюдалась анонимность участия, клинико-
анамнестические данные заносились в электронную 
базу. 

Материалом хранения в биобанке служит ДНК, 
выделенная солевым методом из периферической крови 
рекрутируемых по изученным нозологиям. Забор 
венозной крови производили в стерильных условиях в 
количестве 9 мл в контейнеры К2 с ЭДТА (код 1404309, 
ЭкоФарм Интернейшнл). Концентрацию ДНК измеряли 
на Spectrophotometer NanoDropLite (США) с 
определением степени очистки ДНК ≥ 1,60. 

С целью оформления генотипической электронной 
базы по изученным нозологиям молекулярно-
генетические исследования проводили TaqMan 
методом единой сайт специфичной амплификации и 
генотипирования в реальном времени (Real-Time PCR) 
с использованием тест-систем («Тест Ген», Россия) для 
молекулярно-генетических исследований.  

В биобанке содержится геномная и клиническая 
информация более чем 11 тысяч рекрутируемых 
индивидуумов казахской национальности по следующим 
направлениям: изучение генетической 
предрасположенности ассоциированной с 
эффективностью антикоагулянтной терапии для 
возможной коррекции алгоритмов дозирования приема 
пероральных кумариновых антикоагулянтов, с развитием 
преэклампсии, идиопатической формы привычного 
невынашивания беременности, шизофрении, 
нейросенсорной тугоухости в казахской популяции. 

Все участники исследования подписали 
информированное согласие на использование своих 
образцов ДНК, анамнестических данных, разрешение 
Этического комитета НЦАГиП на проведение 
исследований имеется. 

Критерии для отбора в группу популяционного 
контроля являлись: этническая принадлежность - 
казахи, включая дедушек и бабушек; возраст 18 лет и 
старше; дееспособность субъекта принять 
самостоятельное решение о согласии участия в 
проекте. Критерии включения и исключения для каждого 
проекта исследования разрабатывались отдельно. 
Каждому образцу ДНК был присвоен код, включающий 
название изучаемой патологии, номер. 

Клинико-анамнестические данные по ДНК 
рекрутируемых представлены информационной 
программой биобанка, которая содержит: 
демографические данные о каждом индивиде, включая 
национальность до 3 поколения, семейный анамнез, 
фенотипическое описание индивида (здоровый - 
больной); клинико-анамнестические данные; 
результаты лабораторных и инструментальных 
исследований, а также - дата и метод выделения 
образца ДНК, код, концентрация, качество, объем, 
место хранения, имеющаяся геномная информация по 
результатам проведенных молекулярно-генетических 
исследований. 

Генетическая информация биобанка представлена 
результатами полногеномного секвенирования (WGS) 
50 мужчин казахов и 50 женщин казашек, проведенного 
в Sanger Institute UK.  4446 ДНК прогенотипированы 
методом GWAS в Decode genetics (Исландия) с 
использованием IlluminaHumanOmni 2.5-8 chip и каждый 
образец ДНК имеет информацию о 2,5 миллионов snp 
полиморфизмов. 3960 образцов ДНК 
прогенотипированы Sequenome методом в iplex 
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формате в Sanger Institute UK на 600 значимых snp 
полиморфизмов. 3352 ДНК прогенотипированы в 
НЦАГиП не менее, чем на 30 snp полиморфизмов.  

В Республике Казахстан издан Приказ и.о. 
Министра здравоохранения Республики Казахстан от 
24 декабря 2020 года № ҚР ДСМ-328/2020 «Об 
утверждении правил создания и деятельности 
биобанков». В главе 2 данного приказа освещены 
вопросы создания биобанков, которые создаются на 
базе организации здравоохранения, организации 
высшего и (или) послевузовского образования и 
научной организации на основе положительного 
заключения Центральной комиссии по биоэтике и 
положительного заключения Комиссии по 
биобезопасности исследовательского центра. В 
Приказе подробно расписаны требования, 
предъявляемые к организациям, помещениям, 
персоналу, порядку создания и деятельности 
биобанков. Приказ МЗ РК по биобанкингу является 
единым юридическим нормативным документом, 
регламентацииирующим деятельности биобанков в РК 
[7]. 

По результатам имеющейся геномной информации 
проведены научные исследования по генам 
предрасположенности, которые ассоциированы с 
эффективностью антикоагулянтной терапии для 
возможной коррекции алгоритмов дозирования приема 
пероральных кумариновых антикоагулянтов, с 
развитием преэклампсии, идиопатической формы 
привычного невынашивания беременности, 
шизофрении в казахской популяции. Результаты 
опубликованы в статьях рейтинговых журналов [6,8-11, 
17, 33, 37,43-45]. 

В настоящее время долгосрочный сбор образцов, 
хранение и мониторинг являются трудоемкими 
задачами, требующими дорогостоящей инфраструктуры 
и хорошо налаженного сотрудничества с клиниками в 
качестве основного источника образцов [19].  Возникает 
много вопросов связанных со сбором и хранением 
образцов, этическими и юридическими вопросами по 
доступу к образцам, соблюдения безопасности личной 
информации, управлением данными в 
исследовательских целях [19]. Поэтому соблюдение 
международных стандартов по образцам и хранению 
данных - это вопросы, которые заслуживают 
первостепенного внимания. В последнее время научное 
сообщество обсуждает необходимость организации 
целевых биобанков, которые могут активно участвовать 
в исследовательских проектах и государственных 
программах.  

Заключение 
Таким образом, опыт создания банка ДНК – это 

первый шаг в интеграции научных исследований в 
области генетики человека в Республике, что исключит 
дублирование и сократит время проведения 
генетических и клинических исследований для 
фундаментального обоснования разработки новых 
подходов к диагностике и лечению мультифакторных 
заболеваний. Эффективное функционирование 
биобанка будет способствовать прогрессу генетических 
исследований и более быстрому внедрению 
результатов исследования в клиническую практику.  

Вклад авторов:  
Все авторы внесли свой вклад в концепцию и дизайн 

исследования. Подготовка материала, сбор и анализ данных 
были выполнены Г.М. Березиной, Г.С. Святовой, А.В. 
Муртазалиевой, Д.Д. Мирзахметовой, А.Т. Т ерликбаевой. 
Первый вариант рукописи написали Г.М. Березина, Г.С. 
Святова и все авторы прокомментировали предыдущие 
версии рукописи. Все авторы прочитали и согласились с 
опубликованной версией рукописи. 

Финансирование: работа выполнена в рамках 
реализации проекта InterPregGen, 7 рамочной программы 
Европейской Комиссии по Грантовому соглашению №. 
282540; в рамках НТП, шифр 0.0637, финансирование МЗиСР 
РК; ПЦФ  49019\ПЦФ-МЗСР-ОТ-18. 

Конфликт интересов: авторы заявляют об 
отсутствии конфликта интересов. 
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