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Novel Software Systems1  ‣ О КОМПАНИИ
 ‣ КЛЮЧЕВЫЕ КОМПЕТЕНЦИИ
 ‣НАШИ ПАРТНЕРЫ



О компании
Novel Software Systems - инновационная компания 
в области биотехнологий на стыке науки и 
информационных технологий. Мы объединяем знания 
в области биологии и технологий анализа данных для 
разработки практических решений в таких сферах, как 
медицина и фармакология. 

Компания основана в 2004 году в Новосибирске. 
На сегодняшний день наши офисы расположены в 
Новосибирске, Санкт-Петербурге, Москве, Роквилл 
(Мэриленд, США), Хертогенбос (Нидерланды) и Сямынь 
(Китай).

В нашей команде более 60 биоинформатиков и 
инженеров-программистов, в том числе 15 ученых 
с научной степенью. Результаты исследований 
публикуются в международных научных журналах. 
Наши сотрудники также преподают в ведущих вузах 
страны, а компания регулярно приглашает студентов 
на стажировку. 

Genomenal - флагманский продукт нашей компании, 
это программная платформа для работы с геномными 
данными.
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Novel Software Systems

*NGS – Данные секвенирования нового поколения (высокопроизводительное секвенирование молекул ДНК и РНК)
Мультиомиксный анализ – анализ геномики, транскриптомики, протеомики, метаболомики

Ключевые компетенции

Наши партнеры

• Обработка данных секвенирования NGS и мультиомиксный анализ 
• Разработка софта класса Enterprise 
• Машинное обучение в биологии



Genomenal
 ‣ GENOMENAL
 ‣ О ПРОДУКТЕ NGS WIZARD
 ‣ ДЛЯ ЧЕГО ИСПОЛЬЗУЕТСЯ NGS WIZARD В КЛИНИКАХ И БИОТЕХ-КОМПАНИЯХ
 ‣ NGSWIZARD – УДОБСТВО ИСПОЛЬЗОВАНИЯ
 ‣ ИСПРАВЛЕНИЕ ОШИБОК В ДАННЫХ
 ‣ VARIANT VIEWER ДЛЯ ИЗУЧЕНИЯ ПОЛИМОРФИЗМОВ
 ‣ ACMG ИНТЕРПРЕТАЦИЯ
 ‣ МОДУЛЬ ПО НАСЛЕДСТВЕННЫМ ОПУХОЛЕВЫМ СИНДРОМАМ
 ‣ СОДЕРЖАНИЕ ОТЧЁТОВ ПО ЗАДАННОМУ ЗАБОЛЕВАНИЮ
 ‣ NGSWIZARD – НЕКОТОРЫЕ ПРИМЕРЫ ИСПОЛЬЗОВАНИЯ
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NGS Wizard
Высокотехнологичный софт нового поколения для 
качественного анализа геномов, ускорения
и масштабирования обработки данных.

Protomenal
Модуль для предсказания функциональных доменов в 
аминокислотных последовательностях на основе нейросетей 
без требования гомологичности с белками с известной 
функцией.

MetaGenomenal
Метод для анализа метагеномов на основе нейросетей.

Bormental
Инструменты компьютерного зрения для анализа МРТ, КТ 
и изображений микроскопа. С целью помощи в постановке 
диагноза.

iCanTreat
Метод на основе нейросетей для моделирования эффекта 
воздействия веществ и терапии на гетерогенные опухоли.

Genomenal — это биоинформатическая 
платформа, которая включает в себя:

http://genomenal.ru
http://Genomenal.ru
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Genomenal

NGS Wizard — это новый продукт на российской платформе 
Genomenal

Высокотехнологичный софт нового поколения
для качественного анализа геномов, ускорения
и масштабирования обработки данных

• Глубокая степень автоматизации обработки данных

• Удобный интерфейс пользователя

• Специализированные отчеты по нозологиям в один клик

О продукте NGS Wizard

Основные преимущества
NGS Wizard для пользователей:
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Genomenal

Основные технологические
преимущества NGS Wizard:
• Возможность использования как облачного решения, так 

и инсталляции в периметре клиники

• Поддержка командой биоинформатиков 14 человек

• Поддержка различных платформ секвенирования 

(Illumina, BGI/MGI, IonTorrent, в дальнейшем Oxford 

Nanopore)

• Всегда актуальные базы данных (более 280 полей 

аннотации)

• Автоматически масштабируемая система под потоки 

данных различного объёма

• Полностью Российский продукт, поставляемый на 

экспорт
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Genomenal

Для чего используется NGS Wizard в клиниках
и биотех-компаниях

Выявление генетических 
особенностей  в геноме человека

Определение влияния генетических 
особенностей на здоровье
человека, планирование семьи, 
оценка рисков заболеваний

Предотвращение использования 
лекарственных препаратов
по генетическим противопоказаниям

Выявление множества бактерий
и вирусов  в анализах, помощь
в борьбе с ними

Выявление рака на I и II стадиях  по 
анализу вкДНК крови  (в разработке)

Помощь в подборе оптимальной 
противораковой терапии

Разработка персонифицированных 
противораковых вакцин
(в разработке)

На вход в NGS Wizard подаётся файл с сырыми геномными данными.  
Интерпретация происходит автоматически либо с помощью врачей — медицинских генетиков
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Genomenal

NGS Wizard — удобство использования
Всё, что нужно сделать для начала работы – создать профиль «Пациента» и указать, где лежат данные FASTQ 
либо VCF. Через некоторое время вернутся к программе за отчётом по заданной нозологии.

genomenal.ru

http://genomenal.ru
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Genomenal

Исправление ошибок в данных
Программа детально анализирует качество образца, выполняя работу биоинформатика.
Проверка качества данных и исправление ошибок в данных секвенирования происходит
в автоматическом режиме.
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Variant Viewer для изучения полиморфизмов
Модуль для просмотра всех полиморфизмов со всеми аннотациями
• Автоматические настройки фильтров
• Обработка до 5 000 000 мутаций одновременно (больше, чем в Excel)
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ACMG интерпретация
Опция для оценки патогенности мутации по 28 критериям ACMG
• Часть из критериев проставляется программой автоматически, остальное врач выбирает вручную на основе 

обзора литературы и пр.
• Автоматический поиск по научным публикациям (интеграция поиска Google Scholar)
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Модуль по наследственным опухолевым синдромам (в разработке)
Выявление патогенности мутаций в гене-биомаркере и предсказание наследственности по 17 синдромам
на основе собственных и внешних баз данных клинических случаев.

Выдача справочной информации с рекомендациями по выбору фармпрепарата

• Синдром Линча;
• Наследственный диффузный рак желудка;
• Наследственный рак поджелудочной железы;
• Семейный аденоматозный полипоз;
• Наследственная феохромоцитома;
• Ювенильный полипоз;
• Синдром Ли-Фраумени;
• Синдром Коудена;
• Синдром Пейтца-Егерса;
• Болезнь Гиппеля-Линдау;
• Наследственная гастроинтестинальная стромальная 

опухоль

• Наследственный рак молочной железы и яичников, BRCA1-2 

ассоциированный ;

• Полипоз, ассоциированный с дефектом активности 

полимераз;

• Наследственный синдром смешанного полипоза;

• Синдром семейных атипичных родинок и меланомы;

• Множественная эндокринная неоплазия второго типа;

• Опухоли, ассоциированный с мутациями в генах ATM, BAP1, 

BARD1, BRIP1, CHEK2, MRE11, NBN, PALB2, RAD50, RAD51B, 

RAD51C, RAD51D.
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Содержание отчётов по заданному 
заболеванию
• Клинически значимые варианты для данной нозологии
• Ранее проинтерпретированные варианты из внутренней базы
• Таргетные препараты категории A, B, а также C, D, E
• Таргетные препараты доступные в России (rosoncoweb.ru)

Содержание отчёта можно настраивать.

OMIM • COSMIC • HGMD • CADD • GeneReviews • LOVD • DGV • Unique • ICGC • NCCN • TTD • CGI • PMKB • SpliceAI
Коммерческая или иная лицензия

ClinVar • dbSNP • gnomAD • dbNSFP • CIViC • Decipher • PharmGKB • ClinGen • Orphanet • AnnotSV
Публичная лицензия

Примеры баз для аннотации:

http://rosoncoweb.ru
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Содержание отчётов по заданному 
заболеванию /продолжение/
• Частоты мутаций из внутренней базы данных и ошибки серийных 

эффектов
• Актуальные клинические испытания из clinicaltrials.gov и grls.

rosminzdrav.ru
• Потенциально клинически значимые варианты
• Случайные находки по другим нозологиям
• Мутационную нагрузку (для опухоли)
• Рекомендуемые уточнения диагноза на основе паттерна мутаций

OMIM • COSMIC • HGMD • CADD • GeneReviews • LOVD • DGV • Unique • ICGC • NCCN • TTD • CGI • PMKB • SpliceAI
Коммерческая или иная лицензия

ClinVar • dbSNP • gnomAD • dbNSFP • CIViC • Decipher • PharmGKB • ClinGen • Orphanet • AnnotSV
Публичная лицензия

Примеры баз для аннотации:

http://clinicaltrials.gov
http://grls.rosminzdrav.ru
http://grls.rosminzdrav.ru
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Содержание отчётов по заданному 
заболеванию /продолжение/
• Возможность использования собственных баз вариантов для аннотации данных
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Исследование данных секвенирования опухолей

NGS Wizard — некоторые примеры использования
В России:

• В опухолевой ткани пациентов с диффузной В-крупноклеточной лимфомой выявлены 
рекуррентная мутация MYD88 (p.Leu273Pro) и другие патогенные аберрации в генах TP53, PIM1, 
CD79B, MSH2, CARD11, NOTCH1, SMARCA4, KMT2D и EP300

• В когорте больных кардиомиопатией нашлась патогенная мутация MYBPC3 p.Q1233X

• В когорте пациентов с болезнью Паркинсона обнаружены мутации в генах LRRK2 p.A419V и 
PINK1 p.M318L

• В экзомах взрослых мужчин, умерших внезапной сердечной смертью в возрасте до 45 лет, 
обнаружены мутации в генах каналопатий и кардиомиопатий
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Исследование данных секвенирования опухолей

NGS Wizard — некоторые примеры использования
В Германии:

В США:

В Турции:

• В спинномозговой жидкости больных глиобластомой при рецидиве обнаружилась 
повышенная мутогенность генов CIC, FUBP1, NOTCH1

• Совместно с партнерами разрабатывается модуль интерпретации мутаций при 
раке поджелудочной железы

• В семье с частыми случаями эпилепсии найдены случаи потери 
гетерозиготности в локусе 22q11.2

• В семье с частым синдромом беспокойных ног обнаружены характерные 
полиморфизмы в генах SEMA3A, PPP1R9A, PUS7, CDHR3, HBP1, COG5



Преимплантационная диагностика
 ‣ ПРЕИМПЛАНТАЦИОННАЯ ДИАГНОСТИКА
 ‣ ЗАГРУЗКА ДАННЫХ И НАЧАЛО ОБРАБОТКИ
 ‣ АНАЛИЗ КАЧЕСТВА ДАННЫХ
 ‣ КОЛИЧЕСТВЕННЫЙ АНАЛИЗ ХРОМОСОМ
 ‣ СТРУКТУРНЫЙ АНАЛИЗ ХРОМОСОМ
 ‣ ВЫГРУЗКА ОТЧЕТА
 ‣ РОССИЙСКОЕ ПРОГРАММНОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДЛЯ ОБРАБОТКИ ДАННЫХ NGS

3
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Преимплантационная диагностика

Преимплантационная диагностика

Преимплантационная генетическая диагностика 
(ПГД) позволяет исследовать генетический 
материал эмбриона на самых ранних стадиях 
развития, до переноса его в матку. Этот метод 
может использоваться только в рамках программы 
ЭКО. Методы ПГД постоянно развиваются 
и совершенствуются, спектр генетических 
отклонений, определяемых с их помощью на 
сегодняшний день, очень широк.

На 5-6 день развития оплодотворенной 
яйцеклетки проводится биопсия эмбриона для 
ПГД (забор образца трофэктодермы бластоцисты) 
с его последующей криоконсервацией. Образцы 
секвенируют с различной точностью в зависимости 
от поставленной задачи. Данные секвенирования 
аннотируют и интерпретируют. 

CNV–модуль позволяет выявить различные 
хромосомные патологии, в том числе синдромы 
Патау, Эдвардса и Дауна.
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Преимплантационная диагностика

Загрузка и начало обработки

По умолчанию настроен пайплайн Prenatal Analysis. 
Этапы анализа запускаются автоматически.

Можно обрабатывать несколько образцов каждого 
пациента.
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Преимплантационная диагностика

Анализ качества данных

Алгоритм адаптирован к работе с данными любого 
качества, в т.ч. с проблемными.

Оценка качества данных и достоверности анализа.
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Преимплантационная диагностика

Количественный анализ хромосом

Иллюстрация для пациента в отчете. График с данными по каждой хромосоме 
демонстрирует отклонения. Копийность хромосом для 
врача или биоинформатика.



25

Преимплантационная диагностика

Структурный анализ хромосом
Выявление синдромов, связанных с делециями частей хромосом

Примеры синдромов реципрокных делеций и микродупликаций:

• Синдром Вольфа-Хиршхорна

• Синдром Корнелии де Ланге

• Синдром Сотоса 1

• Синдром WAGR

• Туберозный склероз

• Аневризма аорты, семейная торакальная, тип 4

• Синдром микроделеции 16р11.2-р12.2

• Синдром Миллера-Дикера

• Синдром микродупликации 17р13.3

• Наследственная склонность к параличам от сдавления 

нерва

• Гипомиелиновая лейкодистрофия 1

• Синдром Ретта 

• Синдром микродупликации Хq28
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Преимплантационная диагностика

Выгрузка отчета

Автоматическая генерация отчета и выгрузка в PDF. Отчеты как по пациенту (суммарный по образцам),
так и по каждому образцу. Врач сможет добавить
в отчет дополнительную информацию.
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Российское программное обеспечение для обработки данных NGS

Российское программное обеспечение
для обработки данных NGS
Novel Software Systems — инновационная компания в области биотехнологий на стыке 
науки и информационных технологий.

NGS Wizard — высокотехнологичный софт нового поколения для качественного анализа 
геномов, ускорения и масштабирования обработки данных.

Преимплантационная диагностика: PGT–модуль оценивает качество образцов и 
генерирует отчет для врача по имеющимся отклонениям.данных.

Платформа позволяет создавать отдельные пайплайны по нозологиям.



Михаил Помазной, к.б.н. info@novel-soft.com

Российское программное обеспечение для обработки данных NGS
Спасибо за внимание! Вопросы?

novel-soft.rugenomenal.ru

http://novel-soft.com
http://genomenal.ru

