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традиционными видами деятельности, позволил впервые установить, что их труд сопряжен с высоким риском возник-
новения острых и хронических профессиональных заболеваний. Наиболее распространенной патологией у оленево-
дов являются плечелопаточный периартроз и деформирующий артроз коленных суставов, у работников, занятых на 
ручной выделке кожи и меха — артроз суставов кистей, бронхиальная астма, дерматит, а занятых обработкой рыбного 
сырья и морепродуктов — контактный дерматит. По результатам этих исследований разработано 9 нормативно-мето-
дических документов на федеральном и региональном уровнях. Новые технические решения по коллективной и ин-
дивидуальной защите работников при воздействии вредных факторов в условиях холода защищены 4 патентами. По 
этой проблеме сотрудниками Центра опубликовано более 150 научных работ в ведущих отечественных и зарубежных 
журналах. Дальнейшие исследования Центра по решению проблемы обеспечения безопасности труда и сохранения 
здоровья работников, занятых в экономике АЗРФ, будут направлены на разработку методологии оценки индивидуаль-
ных профессиональных рисков, основных принципов и рекомендаций по применению биомаркеров в расследованиях 
и медицинских экспертизах при работе на холоде.
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Цель — создание скрининговой тест-системы на основе технологии секвенирования нового поколения (NGS) для 
выявления генетической предрасположенности к профессионально значимым болезням системы кровообращения 
(БСК) у работников профессий, связанных с безопасностью движения. Методы. Создание собственной базы данных 
генетических маркеров (ГМ) БСК, актуализированной в контексте болезней, связанных с профессией, проводили по 
открытым данным GWAS-catalog, SNPedia, LOVD, OMIM, PharmGKB, ClinVar, UMLS. Выполнена ручная проверка и 
фильтрация обнаруженных ГМ. В качестве базовой технологии генотипирования разработан набор РНК-зондов для 
целевого обогащения заданных геномных локусов с последующим NGS-секвенированием геномных библиотек, изго-
товленный AgilentTechnologies технологией insitu печати олигонуклеотидов на стекле  OLS. Секвенирование прово-
дилось на платформе IlluminaNextSeq 500. Разработанное программное обеспечение включает модули расчета рисков 
БСК на основе созданных математических моделей и формирования клинического отчета с рекомендациями для врача. 
Результаты. Сформирована база данных геномных вариаций, ассоциированных с профессионально значимыми БСК, 
где каждому ГМ задан условный вес, отражающий его вклад в развитие болезни, степень доверия к нему, пола и т. д. 
Исходя из нее, разработана математическая модель для расчета риска патологии по индивидуальным геномным данным 
с соблюдением правил «геномной алгебры». Отработана система пробоподготовки геномных библиотек, включая ста-
дию целевого обогащения посредством гибридизации с РНК-зондами в растворе для последующего NGS. В ходе пер-
вичных испытаний на 12 пациентах с БСК проверена работоспособность тест-системы, получены клинические отчеты 
по рискам развития патологий. Значение on-target (специфичность обогащения целевыми регионами) составило>89% 
для всех образцов. Заключение. Результаты первичных испытаний разработанной целевой скрининговой тест-системы 
генотипирования на основе NGS c применением базы данных ГМ подтверждают возможность ее применения для вы-
явления генетической предрасположенности к профессионально значимым БСК у работников профессий, связанных 
с безопасностью движения.
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