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УДК 577.21:575.174 
Герасименко Д.С., Постернак Н.О., Яніцька Л.В. 

Секвенування наступного покоління (NGS): сучасний стан і 
перспективи 

Національний медичний університет імені О.О.Богомольця,Україна 
 

Next Generation Sequencing (NGS) is a high-performance technology for 
quickly and accurately reading genetic information. NGS allows you to 
simultaneously analyze millions of DNA fragments, which radically changes the 
approaches to genetic research. The technology includes DNA fragmentation, 
fragment amplification, nucleotide sequencing and bioinformatic analysis. NGS is 
actively used in the diagnosis of hereditary diseases, oncogenomics and 
personalized medicine. 

Ключові слова: секвенування ДНК; NGS; секвенування наступного 
покоління;  персоналізована медицина; генетичний аналіз; молекулярна 
діагностика. 

 
Основний зміст. Сучасні технології NGS значно розширили 

можливості геномних досліджень за рахунок високої продуктивності, 
точності та зниження вартості. Ключові напрями розвитку NGS 
охоплюють різні методологічні підходи, впровадження автоматизації та 
штучного інтелекту, підвищення швидкості й ефективності, а також 
активне застосування в медицині. Розглянемо ці аспекти детальніше. 
Аналіз та вивчення джерельної бази, станом на 2023-2025 роки, свідчить, 
що провідними технологіями NGS є Illumina, Oxford Nanopore, PacBio 
(SMRT-секвенування), Ion Torrent, BGI/MGI [1].  

Сучасні платформи секвенування наступного покоління (NGS) мають 
значні переваги, що робить їх незамінними інструментами у генетичних 
дослідженнях та клінічній практиці. Платформи, такі як Illumina, 
використовують метод синтезу ДНК із флуоресцентним зчитуванням, що 
забезпечує високу точність та масштабованість. Її застосовують у 
транскриптомних, екзомних та повногеномних дослідженнях [2]. Oxford 
Nanopore, з іншого боку, використовує нанопорову технологію, яка 
дозволяє отримувати довгі зчитування (long reads) в реальному часі, що 
дає змогу детектувати модифікації ДНК, такі як метилювання, без 
додаткових реактивів [3]. PacBio (SMRT-секвенування) пропонує високу 
точність та здатність виявляти структурні варіації, мутації та епігенетичні 
модифікації, що робить її корисною для дослідження рідкісних генетичних 
варіантів [4]. Ion Torrent застосовує електрохімічний метод зчитування 
нуклеотидів, що дозволяє уникнути використання флуоресцентних 
маркерів, що робить його ефективним для клінічних досліджень [5]. 
Платформа BGI/MGI, є альтернативою Illumina, забезпечує високу 
продуктивність при знижених витратах, що дозволяє ефективно її 
використовувати для великих геномних проектів [1,6]. 
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Сучасні NGS-платформи активно інтегрують методи машинного 
навчання та штучного інтелекту для оптимізації аналізу великих обсягів 
даних. Використання спеціалізованих алгоритмів дозволяє підвищити 
точність прогнозування, полегшуючи додавання варіантів та збори 
компонентів. Завдяки інноваціям у технології довгого зчитування, 
платформи зменшують потребу у складних зборах даних і прискорюють 
процес секвенування геномів. NGS технології активно трансформують 
діагностику рідкісних захворювань, онкогенетику, мікробіологію та 
метагеноміку, а також сприяють розвитку технологій прямого генетичного 
тестування (direct-to-consumer genetic testing) [5].  

Вивчення та аналіз наукових джерел доводить, що секвенування 
наступного покоління (NGS) стрімко розвивається, відкриваючи нові 
можливості для науки, медицини та біотехнологій. Подальший розвиток 
технології спрямований на підвищення точності, швидкості та 
розширення сфер застосування. 

Одним із головних викликів залишається зниження рівня помилок, 
особливо у довгих зчитуваннях. Нові алгоритми обробки даних та 
покращення хімії секвенування допомагають усунути похибки. Наприклад, 
технології HiFi reads від PacBio дозволяють отримувати довгі зчитування 
з високою точністю, що критично для виявлення рідкісних мутацій [4]. 

Методи секвенування з довгими зчитуваннями, такі як Oxford 
Nanopore та PacBio SMRT, продовжують удосконалюватися. Вони 
особливо важливі для аналізу складних ділянок геному, повторюваних 
послідовностей та епігенетичних модифікацій. Очікується, що в 
майбутньому довгі зчитування стануть доступнішими та швидшими. 

Швидке зростання обсягу даних, отриманих у результаті NGS, 
потребує ефективних алгоритмів обробки. Використання машинного 
навчання та штучного інтелекту допоможе прискорити аналіз, покращити 
ідентифікацію мутацій тощо. Наприклад, алгоритми глибокого навчання 
вже використовуються для реконструкції геномів та предиктивної 
медицини [4]. 

Технологія секвенування наступного покоління (NGS) активно 
інтегрується в клінічну практику, зокрема в онкогенетиці, де вона 
дозволяє визначати мутації, пов'язані з онкологічними захворюваннями, 
та здійснювати підбір таргетної терапії, орієнтуючись на молекулярно-
генетичні характеристики пухлин. Пренатальна та неінвазивна 
діагностика за допомогою аналізу ДНК плода в крові матері дозволяє 
виявляти генетичні аномалії без ризику для здоров'я дитини. У сфері 
фармакогеноміки NGS сприяє індивідуалізації підбору ліків, враховуючи 
генетичні особливості пацієнта, що дозволяє покращити ефективність 
лікування та знизити ризик побічних ефектів. NGS у поєднанні з 
технологіями CRISPR відкриває нові можливості у генній терапії та 
персоналізованій медицині. Завдяки секвенуванню стає можливим 
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визначення мутацій, які підлягають корекції, і розробити терапевтичні 
стратегії для лікування спадкових захворювань. 

Висновки. Перспективи розвитку NGS пов’язані з підвищенням 
точності, доступності та швидкості аналізу, а також з інтеграцією у 
клінічну практику, біоінформатику та персоналізовану медицину. 
Подальші інновації зроблять секвенування геному стандартною частиною 
діагностики та лікування багатьох захворювань, а також відкриють нові 
можливості у біотехнології та дослідженні довкілля. У найближчі роки 
розвиток технологій штучного інтелекту сприятиме вдосконаленню 
алгоритмів аналізу генетичних даних. Отже, секвенування наступного 
покоління є потужним інструментом сучасної науки, який відкриває нові 
можливості в медицині, біології та біотехнологіях. Подальший розвиток 
технологій сприятиме розширенню їх застосування та вдосконаленню 
методів аналізу генетичної інформації. 
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