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РЕЗЮМЕ

Цель исследования – рассмотреть роль генной онтологии (GO) и Консорциума GO в формировании базиса 
знаний для геномики, протеомики и биологии. Генная онтология позволяет систематизировать и постоянно 
обновляет данные о молекулярных функциях и биологических процессах, в которых участвуют гены и их 
продукты.

Рассмотрена структура GO, особенности иерархии терминов GO и отношения между ними, элементы каждого 
из терминов. Приведены особенности сервисов, обеспечивающих возможности работы исследователей с 
базой знаний с помощью различных способов доступа к данным GO. Помимо характеристик терминов в 
GO большое внимание уделяется аннотациям – утверждениям, связывающим продукт гена с конкретным 
термином онтологии. Процесс аннотации фиксирует действие и локализацию генного продукта с помощью 
терминов, предоставляя ссылку и вид доказательств. 

Рассмотрены направления применения генной онтологии, связанные с анализом данных геномики и 
протеомики. Основные подходы, используемые исследователями, – это функциональная аннотация генов, 
анализ обогащения путей. Анализ больших объемов данных (например, при оценке экспрессии генов) 
позволяет получить знания о вовлеченности тех или иных генов и их продуктов в различные процессы в 
организме, извлечь биологический смысл и оценить особенности молекулярных механизмов при различных 
заболеваниях. Показана возрастающая роль GO в формировании новых знаний в соответствующей области. 
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ABSTRACT

The aim of the lecture was to consider the role of gene ontology (GO) and the GO Consortium in shaping the 
knowledge base for genomics, proteomics, and biology. GO organizes and continually updates data on the molecular 
functions and biological processes in which genes and their products are involved.
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The structure of GO, the features of GO term hierarchy and the connections between them, as well as the elements 
of each term are considered. The features of services for working with basic knowledge and various ways to access 
civil defense data are given. In addition to term characteristics, GO pays great attention to annotations – statements 
that link a gene product to a certain ontology term. The annotation process captures the action and location of a gene 
product using terms, providing a reference and a type of evidence.

The areas of application of GO related to the analysis of genomics and proteomics data are considered. The main 
approaches used by researchers are functional annotation of genes and pathway enrichment analysis. Analysis 
of large volumes of data (for example, when assessing gene expression) allows to gain knowledge about the 
involvement of genes and their products in various processes, extract biological meaning, and evaluate the features 
of molecular mechanisms in various diseases. The increasing role of GO in the formation of new knowledge in the 
relevant field is shown.

Keywords: bioinformatics, gene ontology, functional annotation, biological process, molecular function, cellular 
component, GO annotation, gene function
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ВВЕДЕНИЕ

Современные исследования в области геномики 
дают возможность оперировать большим количе-
ством данных. При этом должна решаться задача 
поиска биологического смысла в полученной инфор-
мации. Основной вопрос – как сопоставить данные 
о последовательностях с известными результатами 
функционального анализа генов и как получить но-
вые знания о функциях генов? На помощь приходят 
инструменты онтологии – согласованного описания 
конкретной предметной области, в данном случае – 
геномики и молекулярной биологии [1].

Онтология с точки зрения информатики – это 
модель представления объектов, свойств объектов и 
отношений между ними [2]. Данная модель в рам-
ках конкретной предметной области содержит набор 
понятий (терминов) с определениями и атрибутами,  
соответствующее множество аксиом и правил вы-
вода [3]. При этом обычно базы знаний предметной 
области включают базы, содержащие общие знания 
о множестве классов понятий, свойствах и отноше-
ниях между ними, а также базы знаний об индиви-
дуальных объектах, их свойствах и связях с другими 
объектами (т. е. с конкретными данными). В базе 
знаний обе компоненты взаимосвязаны [1].

Применительно к области геномики, для разра-
ботки онтологии функций генов также создавался 
словарь терминов с определениями, устанавливалась 
иерархия взаимосвязей между ними. Большим плю-
сом явилось то, что одна и та же онтология позво-
ляла изучать функциональные аспекты геномов раз-

личных организмов, а также аннотировать функции 
новых последовательностей [4].

При разработке генной онтологии особое внима-
ние уделялось вопросам, которые необходимо опи-
сывать в терминах: место экспрессии гена в организ-
ме и субклеточная локализация продукта гена; время 
экспрессии гена (в понятиях онтогенеза организма); 
функция генного продукта и место в иерархии про-
цессов; какими генами регулируется активность 
продукта данного гена. Первоначально решение 
данных задач было реализовано применительно к 
базе данных геномов дрозофилы FlyBase [4]. При 
этом в качестве основных измерений классифика-
ции использовались понятия молекулярной функции 
и биологического процесса. Впервые созданная та-
ким образом генная онтология была описана в статье  
M. Ashburner и соавт. [5].

На примере первого сравнения двух полных  
эукариотических геномов (дрожжи Saccharomyces 
cerevisiae и червь Caenorhabditis elegans) было по-
казано, что значительная часть генов в этих орга-
низмах является ортологами. При этом 12% генов 
червей кодируют белки, биологическое значение 
которых может быть экстраполировано из их сход-
ства с ортологами в дрожжах (27% генов последних). 
Оказалось, что такие белки вовлечены в общие для 
всех эукариот биологические процессы (например, 
репликация ДНК, транскрипция и метаболизм). 
Дальнейшее сравнение геномов дрожжей, червей и 
плодовых мушек также подтвердило наличие у них 
гомологов [6]. Показано также, что гены и белки, ко-
торые вовлечены в основные биологические процес-
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сы, с большой долей вероятности являются ортоло-
гами, что уже подтверждено для млекопитающих и 
модельных организмов (например, дрожжей) [7–12].

Высокая степень подобия и функциональной кон-
сервативности для геномов разных видов, показанная 
в дальнейшем, открыла новые возможности для ав-
томатизированного переноса биологических аннота-
ций из экспериментально исследованных модельных 
организмов в менее исследованные организмы, тем 
самым упрощая формирование генной онтологии. 

КОНСОРЦИУМ ГЕННОЙ ОНТОЛОГИИ
Изначально генная онтология (консорциум ген-

ной онтологии, GO Consortium) являлась совмест-
ным проектом трех баз данных модельных орга-
низмов: FlyBase16, Mouse Genome Informatics17,18 
(MGI) и Saccharomyces Genome Database19 (SGD). 
Позднее к ним присоединились и другие базы дан-
ных организмов [5]. 

Цель Консорциума – создание структурированно-
го, точно определенного, общего, контролируемого 
словаря для описания ролей генов и генных продук-
тов в любом организме – остается неизменной, не-
смотря на прогресс в ее реализации и динамичном 
развитии системы терминологии. Каждый элемент 
в GO связан с другими видами информации, базами 
данных генов и белков, таких как SwissPROT [13], 
Gen-Bank [14], DDBJ [15], PIR [16], MIPS [17], YPD и 
WormPD [18], Pfam [19], SCOP [20] и ENZYME [21], 
что позволяет учитывать постоянное пополнение и 
изменение знаний об объектах [5]. 

Основная терминология GO описывает гены и 
их продукты в рамках трех категорий (аспектов). 
Биологический процесс включает одну или несколь-
ко упорядоченных совокупностей молекулярных 
функций, подразумевающую часто химическое или 
физическое преобразование. Примеры высокоуров-
невых, общих терминов биологических процессов 
(рисунок) – GO:0065007 biological regulation (био-
логическая регуляция) или GO:0050896 response 
to stimulus (ответ на стимул), низкоуровневых – 
GO:0042770 signal transduction in response to DNA 
damage (передача сигнала в ответ на повреждение 
ДНК) или GO:0072331 signal transduction by p53 
class mediator (передача сигнала медиаторами клас-
са p53). Молекулярная функция описывает био-
химическую активность продукта гена. Примеры 
общих терминов «фермент», «транспортер» или 
«лиганд», а более узких –  «аденилатциклаза» или 
«лиганд Toll-рецептора». Клеточный компонент – 
место активности продукта гена в клетке, примеры 
– «рибосома», «ядерная мембрана» или «аппарат 
Гольджи» [5]. 

По состоянию на 2025 г. в онтологии содержалось 
26037 терминов в аспекте «биологический процесс», 
10154 – «молекулярная функция», 4023 – «клеточ-
ный компонент» [22].

Структура GO является графом, в котором каждый 
термин –  узел, а связи между узлами – ребрами, а также 
присутствует иерархия т. е. дочерний термин более де-
тализирован, чем родительский (рисунок), узел может 
иметь более одного родительского термина. В GO так-
же заложены определения и категории для отношений 
между терминами. Часто используемыми отношения-
ми являются: is a (является подтипом); part of (часть); 
has part (имеет часть); regulates (регулирует), negatively 
regulates (отрицательно регулирует), positively regulates 
(положительно регулирует) [23]. 

Особенности отношений между терминами: 
– is a формирует базовую структуру GO. Если A is 

a B, подразумевается, что узел A является подтипом 
узла B. Например, митотический клеточный цикл is 
a (является подтипом) клеточного цикла;

– part of используется для представления отноше-
ний «часть–целое», part of добавляется между A и B 
только в том случае, если B обязательно является ча-
стью A, и присутствие B подразумевает присутствие A;

– has part представляет собой отношение «часть–
целое» с точки зрения родителя. Как и в случае с part 
of, данное отношение используется только в случа-
ях, когда A всегда содержит B как часть, т. е. когда 
A обязательно имеет часть B. Если A существует, B 
всегда будет существовать;

– regulates используется для описания отноше-
ний, когда один процесс напрямую влияет на другой 
процесс, т. е. регулирует его. Применяется для обо-
значения обязательной регуляции: если присутству-
ют и A, и B, B всегда регулирует A, но A не всегда 
может регулироваться B) [23].

Все термины (за исключением корневых, пред-
ставляющих каждый аспект) имеют отношение под-
класса к другому термину. Так, GO:0023052 signaling 
(сигналинг) is a (является подтипом) GO:0050789 
regulation of biological process (регуляция биологи-
ческого процесса) (см. рисунок).

На сегодняшний день принят ряд способов (в со-
ответствии с терминологией, основанной на графе) 
ссылаться на логические отношения и представлять 
их в GO. Подразумевается, что узел ссылается на 
термин GO, при этом родительский узел ссылается 
на узел, который ближе к корню графа, а дочерний 
узел – на узел, который ближе к конечным узлам. Для 
отношений is_a и part_of родительский узел будет 
более общим термином GO, а дочерний – более кон-
кретным термином [23]. Стрелка указывает направ-
ление отношения (на рисунке черная стрелка is_a 
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Рисунок. Представление с помощью QuickGO диаграммы ро-
дительских терминов для GO:0030330 DNA damage response, 
signal transduction by p53 class mediator (реакция на поврежде-

ние ДНК, передача сигнала медиаторами класса p53)

направлена от GO:0023052 signaling к GO:0050789 
regulation of biological process), а пунктирные линии 
обозначают предполагаемое отношение, т.е. то, ко-
торое не было явно указано в онтологии. 

Узлы (то есть термины) в графе GO могут иметь 
любое количество и тип отношений с другими узла-
ми. Подобно иерархиям – генеалогическому древу 
или таксономии видов – узел может иметь связи с бо-
лее чем одним дочерним (с более конкретизирован-
ным описанием) узлом, но также может иметь более 
одного родительского (с более общим описанием) 
узла и различные отношения с его различными роди-
телями) [5, 23, 24]. На рисунке  термин GO:0051716 
cellular response to stimulus (клеточный ответ на сти-
мул) имеет два родительских узла: является подти-
пом GO:0050896 response to stimulus (ответ на сти-
мул) и в то же время подтипом GO:0009987 cellular 
process (клеточный процесс).

Каждый термин GO включает следующие эле-
менты:

Accession (идентификационный номер – уни-
кальный семизначный идентификатор с префик-
сом GO:. Например, GO:0005739, GO:1904659 или 
GO:0016597).

Name (наименование термина, понятное челове- 
ку – например,  митохондрия).

Ontology (обозначает, к какой из трех категорий 
принадлежит термин). Указывается как molecular_
function  (MF, молекулярная функция),  biological_
process  (BP, биологический процесс) и  cellular 
component (CC, клеточный компонент). 

Synonyms (синонимы). 
Alternate Ids (альтернативный идентификатор). 
Definition (определение – текстовое описание тер-

мина и ссылка на источник информации). 
Comment (комментарии). 
History (история). 
Chem. react. (участие в химических реакциях). 
Subset (подмножество). 
В тех случаях, когда информации для какого-ли-

бо элемента нет, указывается ее отсутствие (None). 
Обязательно прописывается, как термин соотносит-
ся с другими терминами в онтологии [5].

Помимо терминов в GO также включен блок ан-
нотаций – утверждений, связывающих продукт гена 
с конкретным термином онтологии. Таким образом, 
все связанные с определенным геном аннотации по-
зволяют комплексно охарактеризовать его биологи-
ческую роль. На 2025 г. GO включает 8 683 287 ан- 
нотаций, из них для категории биологического 
процесса – 3 064 581, молекулярной функции –  
2 791 054, клеточного компонента – 2 791 054 [22]. 
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Онтология доказательств и заключений (The 
Evidence and Conclusion Ontology, ECO) служит для 
описания различных типов доказательств, возника-
ющих в ходе научного исследования и используе-
мых для поддержки утверждений. Это могут быть: 
доказательства, полученные в результате экспери-
ментальных исследований; филогенетические дока-
зательства, в основе которых анализ функций генов 
в определенных ветвях филогенетического дерева и 
вывод о взаимосвязи между генами; доказательства, 
полученные в результате вычислительных методов; 
заявления, сделанные авторами (имеют доказатель-
ства либо нет); выводы, сделанные по литературе 
[25]. Также указывается, вручную или автоматиче-
ски была произведена аннотация. Пользователи мо-
гут выбирать данные, связанные с определенными 
типами доказательств. На 2025 г. в GO содержится 
3  971 399 филогенетических доказательств, 1  049 
834 доказательства, полученных из экспериментов, 
и 2 460 718 – автоматических [22].

Как показано выше, в GO процесс аннотации 
фиксирует активность и локализацию генного про-
дукта с помощью терминов, предоставляя ссылку и 
вид доказательств (в том числе указывая код доказа-
тельств). Формат вывода информации об аннотации 
в GO стандартизован – это файл ассоциаций генов. 
Каждая строка в текстовом файле представляет ассо-
циацию между генным продуктом и термином GO, 
содержит коды доказательств, ссылки и другую ин-
формацию [23].

Ресурсы GO также включают программное обе-
спечение для функционирования базы знаний, 
веб-доступ к онтологии и аннотациям и аналитиче-
ские инструменты [23]. Кроме того, GO, как дина-
мическая онтология, поддерживает актуальное со-
стояние информации, пересматривая ее, расширяясь 
и обновляясь по мере накопления биологических 
знаний. 

СЕРВИСЫ
Помимо наполнения базы знаний и аннотации 

важное место в поддержании GO играет разработка 
и совершенствование инструментов онтологии. На 
сегодняшний день существуют различные способы 
доступа к данным GO – через веб-порталы, загру-
жаемые файлы и API. Веб-интерфейсы позволяют с 
помощью обычных веб-браузеров получать доступ к 
данным GO. Ниже представлены наиболее популяр-
ные сервисы.

AmiGO (http://amigo.geneontology.org) [24] – офи-
циальный инструмент работы с онтологиями генов и 
аннотациями, собранными из баз данных модельных 
организмов, UniProtKB, InterPro и других источни-

ков, всего 37 в настоящий момент. Инструмент пре-
доставляет возможность загрузки собственных дан-
ных для анализа и разнообразные режимы поиска 
[25]. AmiGO является продуктом Консорциума GO 
и официальным каналом распространения наборов 
данных GO.

QuickGO (http://www.ebi.ac.uk/QuickGO) – проект 
Gene Ontology Annotation (GOA) в Европейском ин-
ституте биоинформатики [26], является продуктом 
Европейской лаборатории молекулярной биологии 
(EMBL-EBI), также предоставляет широкие возмож-
ности для поиска данных по запросам.

DAVID (https://davidbioinformatics.nih.gov/) – база 
данных для аннотации генов и ее визуализации, по-
зволяет проводить функциональный анализ для ин-
терпретации больших наборов данных по экспрес-
сии генов в контексте терминов GO [27, 28].

Blast2GO (https://www.blast2go.com/) – осущест-
вляет полный анализ генома, присваивает термины 
генной онтологии путем интеграции данных о сход-
стве последовательностей генов с функциональ-
ными аннотациями, прогнозирует молекулярные 
функции [29].

PANTHER (https://www.pantherdb.org/) – куриру-
емая база данных семейств генов и белков, исполь-
зуемая для определения функций продуктов генов, 
является частью GO [30]. 

Одна из важнейших задач, решаемых с помощью 
GO, – это анализ обогащения наборов генов. Данный 
метод с использованием доступных аннотаций по-
зволяет выяснить, какие термины GO представлены 
(или нет) для конкретной совокупности генов. Веб-
сайт GO позволяет напрямую связать пользователей 
с инструментом анализа обогащения из системы 
классификации PANTHER [31]. 

Файлы данных GO содержат текущие и долго-
срочные результаты онтологии и аннотации, причем 
в ряде случаев удобнее извлекать необработанные 
данные непосредственно из этих файлов с помощью 
различных инструментов. Наиболее часто использу-
ют файлы онтологии и файлы ассоциаций.

Существует три различные версии GO в порядке 
возрастания сложности – go-basic, go и go-plus [23]. 
Версия go-basic – базовая редакция GO, аннотации 
могут распространяться вверх по графу. Отношения 
между элементами описываются как is_a, part_of, 
adjustable, negatively_regulates и positively_regulates 
(расшифрованы в предыдущем разделе статьи). В 
связи с тем, что многие устаревшие инструменты 
продолжают пользоваться данной версией, она пока 
остается доступной.

Версия go – основная редакция GO, включает до-
полнительные типы отношений в иерархии, такие как 
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has_part (имеет часть) и comes_in (входит), соединя-
ющие несвязанные в go-basic элементы. Версия go-
plus – наиболее содержательная версия GO, включает 
больше отношений, чем предыдущие, и связей с внеш-
ними онтологиями, в том числе с ChEBI [32], Uberon 
anatomy [33] и Plant Ontology для растений [34]. 

В современных исследованиях часто приходится 
анализировать большие наборы генов, в том числе 
применять методы генной аннотации. Однако ос-
мысление таких результатов ввиду их значительно-
го объема и сложности взаимоотношений элементов 
является трудной задачей. Для ее упрощения при-
меняют методы визуализации больших списков тер-
минов GO. 

В ряде случаев при исследованиях необходимо 
охарактеризовать десятки или сотни генов, экспрес-
сия которых может меняться при различных состоя-
ниях организма. При этом с точки зрения раскрытия 
механизмов происходящих процессов важно пони-
мать, участвуют ли эти гены в одних и тех же мета-
болических или сигнальных путях, биохимических 
процессах. Данные наборы генов подвергаются ста-
тистическим тестам на обогащение для выявления 
различных функциональных категорий [35].

Анализ обогащения терминами GO может при-
водить к формированию длинных и избыточных 
списков значимых терминов, что также затрудняет 
интерпретацию. Именно в этом случае методы визу-
ализации помогают выявить биологический смысл, 
обобщая основные тенденции охарактеризованных 
данных. Как правило, для этого используют группи-
ровку сходных терминов GO [35].

Возможности визуализации предоставляются 
браузерами для интерактивного просмотра (AmiGO 
и QuickGO), инструментами построения сетей, ко-
торые не являются специфическими для GO, но 
могут отображать любой вид графика, включая GO 
или его часть (Cytoscape [36], Gephi [37] и Pajek 
[38]). Также для Cytoscape разработаны плагины, 
специализированные на обработке групп терми-
нов GO, например, EnrichmentMap [39], BINGO 
[40], ClueGo [41]. Кроме того, для визуализации 
применяются методы, отображающие особенности 
группировки терминов GO в «облаке тегов» (с тек-
стом разных цветов и размеров) или в древовидной 
карте иерархической организации (REVIGO [42], 
GOSummaries [43]). 

Обработку терминов GO и аннотаций GO мож-
но осуществлять с помощью Python, а также других 
языков – Java, R, Perl и Matlab. На веб-сайте консор-
циума Gene Ontology содержится список программ-
ных библиотек, доступных из ftp://ftp.geneontology.
org/pub/go/www/GO.tools_by_type.software.shtml.

ПРИМЕНЕНИЕ

Генная онтология играет важную роль в развитии 
биомедицинских исследований и получении новых 
биологических знаний. Основные области примене-
ния GO связаны с анализом данных геномики и про-
теомики с помощью следующих подходов. 

Функциональная аннотация. Позволяет класси-
фицировать в трех категориях (биологический про-
цесс, молекулярная функция и клеточный компо-
нент) гены, что помогает оценить их биологическое 
назначение. Таким образом можно идентифициро-
вать гены, участвующие в определенных метаболи-
ческих путях, передаче сигнала и других процессах, 
лучше понять их роль, а также роль соответствую-
щих белковых продуктов в реализации функций 
клеток и организма в целом. Аннотации GO активно 
применяются для идентификации генов, связанных 
с определенными заболеваниями и для прояснения 
механизмов этих заболеваний. Выделяя ключевые 
гены, вовлеченные в пути, связанные с развитием 
патологического процесса, исследователи могут 
определять потенциальные терапевтические ми-
шени. Такие исследования проводятся при анализе 
различных молекулярных механизмов в организме 
человека [44–49], животных [50–52], растений [53–
56]. Аннотация GO стала незаменимой для анализа 
больших объемов данных экспрессии генов. При 
этом кластеризация и классификация профилей экс-
прессии генов позволяют определять биологически 
значимые тенденции в зависимости от условий экс-
перимента [57].

Анализ обогащения путей, при котором термины 
GO можно использовать для сопоставления генов с 
определенными биологическими путями (клеточно-
го цикла, апоптоза, иммунного ответа и другими) и 
выявлять гены, вовлеченные в реализацию разных 
этапов одного пути. Полученная таким образом ин-
формация позволяет идентифицировать потенциаль-
ные механизмы заболеваний на клеточном уровне 
[58–61]. Данный подход статистически оценивает 
представленность тех или иных биологических пу-
тей или процессов в определенных наборах генов. 
Это позволяет анализировать наборы данных об 
экспрессии генов в контексте функций. Используя 
термины GO, можно идентифицировать биологиче-
ские процессы или молекулярные функции, которые 
значительно обогащены в различных эксперимен-
тальных условиях, что помогает интерпретировать 
биологическое значение изменений экспрессии ге-
нов [62–65].

Также аннотации GO помогают осуществлять 
сравнение функций генов у разных видов с помо-

Бюллетень сибирской медицины. Бюллетень сибирской медицины. 2026; 25 (1)2026; 25 (1): : 176–184176–184



182

щью согласованных терминов GO. Такой подход 
позволяет оценить, как эволюционируют функции 
гомологичных генов, отследить эволюционные свя-
зи. При этом термины GO позволяют предсказывать 
функции генов на основе гомологии последова-
тельностей у видов плохо аннотированных геномов 
[66–69]. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Рассмотренная выше система генной онтологии 

и генной аннотации постоянно развивается, обнов-
ляя базу знаний и данных, откликаясь на появление 
новых экспериментальных результатов. GO являет-
ся открытым общественным проектом, концепция 
которого призвана сделать, по возможности, гибкой 
и динамичной аннотацию гомологичных последова-
тельностей генов и белков во многих организмах с 
использованием общего словаря. При этом обраще-
ние к различным внешним базам знаний, курация 
аннотаций обеспечивают охват большинства извест-
ных на сегодняшний день данных в этой предмет-
ной области. Генная онтология и генная аннотация 
открывают новые возможности для исследователь-
ского сообщества по изучению больших объемов 
данных геномики и протеомики, идентификации и 
осмыслению тенденций биологических процессов, 
возникающих при различных состояниях организма, 
в том числе по поиску терапевтических мишеней.  В 
целом генная онтология является базисом для фор-
мирования системы знаний, осмысления и пере-
смотра данных биологии, генетики и протеомики в 
динамике, предоставляя новые возможности иссле-
дователям и в будущем. 
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