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Новые высокопроизводительные технологии геномики открыли новую эру в анали-
зе «больших биологических данных». Эта информация способствует прогнозированию и
мониторингу заболеваний, что является важной частью персонализированной медицины.
Анализ больших данных способствует развитию персонализированной медицины, следо-
вательно, есть необходимость в новых подходах к анализу накопленных данных. Алго-
ритмы машинного обучения и нейронных сетей доказали свою способность эффективно
анализировать большие данные.

В настоящее время наиболее частыми причинами смерти в мире являются комплекс-
ные заболевания, такие как метаболические и сердечные заболевания, нейродегенерация
и др. . Комплексные заболевания являются следствием сочетания генетических факторов
риска и окружающей среды [1]. Наиболее распространенным подходом к идентификации
генетических маркеров, например однонуклеотидных полиморфизмов (ОНП), которые ас-
социированы с комплексными заболеваниями, являются полногеномные исследования ас-
социации (GWAS). Однако исследования GWAS имеют серьезное ограничение. ОНП, ассо-
циированные с заболеваниями в одной популяции, могут иметь разные эффекты для дру-
гих [2]. Следовательно, существует потребность в новом подходе к оценке генетического
риска развития болезни, который будет скорректирован в зависимости от принадлежности
исследуемых людей к определенной популяции.

В данном исследовании мы определили популяционно специфические генетические
варианты, ассоциированные с комплексными заболеваниями и создали портреты генети-
ческого риска заболеваний на уровне населения, с использованием метода машинного обу-
чения самоорганизующихся карт (Self-Organizing Maps (SOM)) [3]. Для этого мы исполь-
зовали данные генотипов для 51 популяций, полученных в рамках проекта Human Genome
Diversity Project (HGDP) [4]. На основе полученных портретов, мы оценили риск разви-
тия шизофрении и биполярного расстройства в популяциях Среднего Востока, которые
были адаптированы в зависимости от наличия популяционно специфических маркеров.
Для этого мы использовали метод опорных векторов (support vector machines) [5].
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