
 
 

 //:ir.bcnfbchttps. 1صفحه  

 های ژنومی تا پزشکی دقیق و ویرایش ژن تحول ژنتیک نوین با هوش مصنوعی: از تحلیل داده 

 

 

 2*زهرا عرفانی مقدم،  1پرنیا پسندشانجانی

 ahani.maryam65@gmail.com  دوره اول، سازمان ملی پرورش استعدادهای درخشان )سمپاد(، تهران  2دبیرستان فرزانگان   -1

 ژنتیک بیومتری -بیر پژوهش، سازمان ملی پرورش استعدادهای درخشان )سمپاد(، دکترای اصلاح نباتاتد -2

zahra.erfanimoghadam@alumni.znu.ac.ir 

 

   چکیده

  ی دی جد  یهاافق  ،ی ستیز  یهادادهکلان  دیتول  و   کسیچندام  ی هایفناور  د،یجد  نسل  یتوال   نییتع  یهایفناور  شتابان  رشد

  یهاپژوهش  یهاچالش  نیترمهم  از  یکی  به  را  هاداده  نیا  ریتفس  و  لیتحل  یدگیچیپ   زمانهم  اما   کرد،  جادی ا  نینو  کیژنت  در  را

  یریادگی  ن،یماش  یریادگی  یهاتمیالگور  از  یریگبهره  با  ی مصنوع   هوش  ان،یم  نیا  در.  نمود لیتبد  ینیبال  یکاربردها  و  یژنوم

  ل یتبد  قیدق  یپزشک  توسعه  و یستیز  یهاداده  از  دانش  استخراج  یبرا یدیکل یهایفناور از  یک ی  به  مولد،   ی هامدل  و  قیعم

  یالمللنیب  معتبر  یعلم  ی هاگاهیپا  در  منتشرشده  مقالات اطلاعات،   یگردآور  یبرا.  شد  انجام  یمرور روش  به  مطالعه نیا  .شد

 در  یمصنوع  هوش که داد نشان یبررس جینتا  .شدند لیتحل  و یبررس کسیژنوم  و کیژنت در یمصنوع  هوش کاربرد نهیزم در

  و   ییشناسا  ژنوم،  ریتفس  د،یجد  نسل  یتوال  نییتع  یهاداده  لیتحل  جمله  از  ن،ینو  کیژنت   یهاحوزه   از  یاگسترده   فیط

  ،یکیژنت  یهایماریب  صیتشخ  کس،یمچندا  یهاداده  یسازکپارچه ی  ها،ژن   عملکرد  کشف  ،یکیژنت  یهاانتیوار  یبندت یاولو

  اهداف   کشف   عیتسر  و  ژن  ش یرایو  ی هایفناور  یسازنه یبه  ن،یادیبن  ی هامدل  توسعه  ،یستی ز  یهایتوال  یطراح  ق،یدق  یپزشک

  امکان  ،ینیبال  و  یمولکول  ،ی ژنوم  یهاداده  با  یمصنوع   هوش  ادغام  که  شد  مشخص  نیهمچن.  کرد  فایا  یمؤثر  نقش  ،ی درمان

  فراهم   را  ینیبال  و  یپژوهش   یهایریگمیتصم  از  یبانیپشت  و  ها ینیبشیپ   دقت  شیافزا  ،ی ستیز  دهیچیپ   یالگوها  ییشناسا

 حفظ   ،یتمیالگور  یریسوگ  ها،مدل  ریتفس  تیقابل  ها،داده  یاستانداردساز  و  تیفیک  رینظ  ییهاچالش  حال،  نیا  با.  ساخت

  نیا  ینیبال  یکاربردها  توسعه  موانع  نیترمهم  از  همچنان  یحقوق  و  ی اخلاق  ملاحظات  و  یکیژنت  اطلاعات  یخصوص  میحر

  از  یک ی  به  و  رفته  فراتر  یمحاسبات   ابزار  کی  از  ی مصنوع   هوش  که  داد   نشان  مطالعه  نیا  مجموع،  در  .شدند   محسوب  یفناور

  شیافزا  استاندارد،  یا داده  یهارساختیز  جاد یا  اعتماد،  قابل  یهامدل  توسعه.  است  شده  لیتبد  نینو  کیژنت  تحول  ارکان

  و  مسئولانه  من،یا  کاربرد  گسترش  در   یاکنندهنییتع  نقش  ،یارشته انیم  ی هایهمکار  تیتقو  و   ها تم یالگور  ریتفس  تیقابل

 .داشت خواهند  نده یآ قیدق ی پزشک و یکیژنت یها پژوهش در یفناور نیا اثربخش

کلیدی:  مصنوعی  کلمات  نوین  ، هوش  چندامیکسداده  ، ژنومیکس  ، ژنتیک  دقیق  ، های  ژن  ،پزشکی    ،ویرایش 
CRISPR/Cas9 
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 مقدمه   .1

  حجم  کس،یما  یها یفناور  توسعه  و 1( NGS)  د یجد  نسل   یتوال  نییتع  یهایفناور  عیسر  رشد  ر،یاخ  ی هاسال  در

  ساختار،  درباره  یارزشمند  اطلاعات   ها داده  ن یا.  است  کرده  دیتول  کیژنوم  و  کیژنت  حوزه  در  را  یستیز  یهاداده  از  یاسابقهیب

  ی ناهمگون  و  یدگیچیپ  حجم،  اما  کنند،یم   فراهم  هایماریب  یمولکول  یهاسمیمکان  و  یکیژنت  یهاتنوع  ها،ژن   میتنظ  و  عملکرد

 ن یا  از دانش استخراج یبرا یکاف  ییتوانا موارد از یاریبس در یسنت یمحاسبات و یآمار یها روش  که است شده موجب هاآن 

 نیآفرتحول  یهایفناور  ن یترمهم  از  ی کی  عنوانبه AI(2(  ی مصنوع   هوش  ،یطیشرا  نیچن  در.   [2 ,1]باشند  نداشته  ها داده

  استفاده  با  که  است  انهی را  علوم  از  یاشاخه   یمصنوع   هوش  .است  افتهی  یپزشک  و  یستیز  علوم  در  یاژهیو  گاه یجا  حاضر،  قرن

  پنهان،   یالگوها  ییشناسا   ده،یچیپ   یهاداده  لیتحل  امکان  ،4ق یعم  یریادگی   و 3ن یماش  یریادگی  رینظ  یی هاتم یالگور  از

  یکاربردها  که  است  شده  موجب  یفناور  نیا  عیسر  شرفتیپ .   [3]کندیم  فراهم  را  هوشمند  یریگمیتصم  و   جینتا  ینیبشیپ 

 ک ی ژنوم  ک،ی ژنت  جمله  از  ، یپزشک  علوم  مختلف  یهابخش  به  و  رفته  فراتر  یعیطب  زبان  و  ریتصو  پردازش  مانند  ییهاحوزه   از  آن

  [4]. ابدی گسترش قیدق یپزشک و

  یبررس  امکان  کس،یچنداُم  ی هایفناور  ظهور  با   و   رفته  فراتر  DNA  یتوال  صرف  مطالعه  از  زین  نینو  کیژنت  زمان، هم

 درک   اگرچه  جامع،  کردیرو  نیا.  است  شده  فراهم  یستیز  میتنظ  یهاهیلا   ریسا  و  پروتئوم  پتوم،یترنسکر  ژنوم،یاپ   ژنوم،  زمانهم

  و  لیتحل  ها،آن  انیم  دهیچیپ   روابط  و  هاداده  ادیز  اریبس  حجم  اما  دهد،یم  ارائه  هایماریب  یمولکول  یهاسمیمکان  از  یترقیدق

  و   میحج  یهاداده  پردازش  یی توانا  با  یمصنوع   هوش  ط،ی شرا  نیا  در.   [2]است  کرده   لیتبد  مهم   یچالش  به  را  جینتا  ریتفس

  نشان  متعدد   مطالعات   . [1]است  شده  ل یتبد  یکیژنت  یها داده  لیتحل  در  یدیکل  یابزارها  از  یک ی  به  ، یرخطیغ   روابط  کشف

 یفناور  ن یا.  کنند فایا  یمؤثر  نقش   یکیژنت  ی هاپژوهش  مختلف  مراحل  در  توانندیم  یمصنوع   هوش یهاتمیالگور  که اندداده

  یهایماریب  صیتشخ  ها، ژن  عملکرد  ی نیبشیپ   زا،ی ماریب   ی هاانتیوار یبندتیاولو  و ییشناسا  ،ی ابی یتوال  یهاداده  لیتحل  در

  ، CRISPR-Cas9  سامانه  ژهیوبه  ژن،  شیرایو  یهایفناور  دقت   شیافزا  و  شدهیسازیشخص  ی هادرمان  یطراح  ،یکیژنت

  و  ساختار ینیبشیپ  دقت ر،یاخ یهاسال  در قیعم یریادگ ی یهامدل توسعه نیهمچن.  [4 ,3]است افتهی یاگسترده کاربرد

  [2]. است داده شیافزا یری چشمگ طوربه را ی ژن دهیچیپ   یهاشبکه  لیتحل  و یستیز یهامولکول عملکرد

 م یحر  از  حفاظت.  است  همراه  زین  یی هاچالش  با  کی ژنت  در  یمصنوع   هوش  از  یریگبهره  ر،یچشمگ  یهاشرفتیپ   وجود  با

  از  ی قانون  و  یاخلاق ملاحظات و  ها داده یاستانداردساز ج،ینتا ریتفس تیقابل ها، تمیالگور یریسوگ ،ی کیژنت یهاداده یخصوص

  گر،ید  یسو   از.  [5]شوندیم  محسوب  ینیبال  خدمات  و  هاپژوهش  در  یفناور  نیا  گسترده  کاربرد  و  توسعه  موانع  نیترمهم

  کپارچه ی  صورتبه   هنوز  دی جد  یهاافتهی  از  یاریبس  که  است  شده  موجب  یمصنوع   هوش  یهایفناور  شرفتیپ   یبالا  سرعت

  یمصنوع   هوش  ی دستاوردها  نیآخر  که  جامع  یمرور  مطالعه  ک ی  انجام   اساس،  ن یا  بر  .رندینگ  قرار  ی بررس  مورد  مند نظام  و

  در  ی مصنوع   هوش  نقش  یبررس  مقاله،  ن یا  هدف.  رسدیم   نظر  به   یضرور  کند،   لیتحل  و   یگردآور  را  نینو  کیژنت  حوزه  در

  نیا  ی هاتیمحدود   و  ا یمزا  کاربردها،   ن یترمهم  ی معرف  ژن،  ش یرایو  یهایفناور  و   قیدق  یپزشک  ،یکیژنت  ی هاداده  لیتحل

 
1- Next-Generation Sequencing 

2- Artificial Intelligence 

3- Machine Learning 

4- Deep Learning 
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  مطالعه   نیا  جینتا  رودیم  انتظار.  است  ینیبال  یکاربردها  و  هاپژوهش  در  آن  ندهیآ  یاندازهاچشم  و  هاچالش  نییتب  و  یفناور

  و   ندهیآ یهاپژوهش توسعه یبرا را نهیزم و داده ارائه نینو کیژنت و یمصنوع  هوش روزافزون تعامل از جامع یریتصو بتواند

 . سازد فراهم  یپزشک  و یستیز علوم  در یفناور نیا  از مسئولانه  و مؤثر من،یا استفاده

 

 ها:یافته .2

 ن ی نو  کیژنت  تحول  در  یمصنوع هوش  یراهبرد  ضرورت.  1- 2

  رییتغ  داده  ریتفس  به  داده   د یتول  از  ی کیژنت  یهاپژوهش  ی اصل  چالش   که   است  شده   موجب  ی ژنوم  یهایفناور  گسترش

 از   معنادار  یستیز  اطلاعات  استخراج  بلکه  ست،ین  کسیم چندا  یهاداده  ای  یژنوم  یهایتوال  دیتول  ،یاساس  مسئله  امروزه.  ابد ی

 انیم  روابط  از  یاریبس  ،یطیشرا  نیچن  در.  رند یگیم  بر  در  را  ریمتغ  اردها یلیم  یگاه  و  هاونیلیم  که  است  ییها دادهمجموعه 

  ی آمار  ی هامدل  از  استفاده   و  هستند  ی چندعامل   و  یرخطی غ   ی تیماه  یدارا  یطیمح  عوامل   و  هانیپروتئ  ، یمیتنظ  عناصر  ها، ژن 

  یمحاسبات  رساختیز  ک ی  عنوانبه  یمصنوع   هوش  رو،نیازا .  ستین  دهیچیپ   تعاملات  نیا  یآشکارساز  به  قادر  ییتنهابه  کیکلاس

 .  [7 ,6]است کرده  فراهم را پنهان یستیز یالگوها ییشناسا و  بالا ابعاد  با  ی هاداده زمانهم لیتحل امکان شرفته،یپ 

  ی هاپژوهش.  است 1ناهمگون   یهاداده  ادغام   در  آن  یی توانا  ، یمصنوع   هوش  از  استفاده  ضرورت  ل یدلا  ن یترمهم  از  یکی

  فرد،   هر  یستیز  تیوضع  از  جامع  یریتصو  به  یابیدست  یبرا  بلکه  ستند،ین  ی متک  یژنوم  یهاداده  بر   تنها  یامروز  یکیژنت

  لیتحل  مورد  کپارچهی  صورتبه  د یبا  زین  ی نیبال  سوابق  و  ومی کروبیم  متابولوم،  پروتئوم،   ژنوم،یاپ  پتوم،یترنسکر  از  حاصل   اطلاعات

  دهیچیپ   یهاشبکه   یسازمدل  به  قادر  ،ی اطلاعات  منابع  نیا  قیتلف  با  قیعم  یریادگی   و  نیماش  یریادگی   یهاتمیالگور.  رندیگ  قرار

  که   یتیقابل  .هستند  زنده  یهاسامانه  سطح  در  یستیز  یامدها یپ   ینیبشیپ   و  یمولکول  یها کنشبرهم  ییشناسا  ژن،  میتنظ

  ی مصنوع   هوش  ها،داده  لیتحل  بر  علاوه  . [7 ,8]کندیم  فایا  یاسامانه  یپزشک  و  هاسامانه  یشناس ست یز  توسعه  در  یمهم  نقش

  ش یپ   از  ی هاه یفرض  آزمون  بر  عمدتاً  که   متداول  یهاروش  برخلاف .  است  شده   لیتبد   یست یز  دانش  دیتول  یبرا  یابزار  به

  ی نشانگرها  ناشناخته،  ی الگوها  ه،یاول  فرضشیپ  بدون  توانندیم  یمصنوع   هوش  شرفتهیپ   یها مدل  هستند، یمتک  شدهفیتعر

  ندیفرآ  کرد،یرو  نیا.  کنند  دیتول  یدی جد  یپژوهش  یهاه یفرض   و  کرده  کشف  را  هاژن   انیم  یعملکرد   ارتباطات  و  دیجد  یستیز

  ییشناسا  سرعت  و   داده  رییتغ  کنندهینیبشیپ   و  محورداده  ندیفرا  کی  به  مشاهده   بر  یمبتن  روش  کی  از  را  یستیز  کشف

  . [9 ,6]تاس داده شی افزا یتوجه قابل طوربه را هایماری ب یمولکول عوامل  و ی درمان اهداف

  هر   یبرا  ی درمان  راهبرد  نیترمناسب  انتخاب .  است  شده  آشکار   شی پ   از  ش یب  زین  ق یدق  ی پزشک  در   یمصنوع   هوش  ضرورت

  ی هاروش   یپردازش  توان  از  که  یندیفرا  .است  ینیبال  و  یط یمح  ،یمولکول  ،یکیژنت  ریمتغ  هزاران  زمانهم  لیتحل  مستلزم  ماریب

  و  دارو  به  پاسخ  برآورد  ، یکیژنت  ی هاانتیوار  یبندطبقه  ،یماریب  ینیبشیپ   با   یمصنوع   هوش  ی هامدل.  است  خارج  یسنت

  و  قیدق  یپزشک  تحقق  یبرا  را  نهیزم  و   کنندیم  فا یا  ی نیبال  ی هایریگمیتصم  در  یمهم  نقش  ، یدرمان  اهداف   یی شناسا

 
1- Data Integration 
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  یکمک  یفناور  کی  تنها  نینو  کیژنت   در  یمصنوع   هوش  مجموع،  در  . [6 ,5]سازندیم  فراهم  شدهیسازیشخص  یهادرمان

  ی ستیز  یهاداده  از  یبرداربهره  و  ریتفس  ت، یریمد  یبرا  یراهبرد  یرساختیز  به  بلکه  شود،ینم  محسوب  ها داده  لیتحل  یبرا

  و  دیجد یهاهیفرض دیتول ،یستیز دهیچیپ  روابط کشف کس،یمچندا یهاداده ادغام در یفناور نیا ییتوانا . است شده لیتبد

 ر یاخ  دهه   در   قیدق  یپزشک   و   ی کیژنت  یهاپژوهش  توسعه  ی اساس  ارکان   از  ی کی  به   را  آن  ، ینیبال  یهایریگمیتصم  از  یبانیپشت

 . [7 ,10]است کرده  لیتبد

 ی مصنوع  هوش ی هامدل توسعه  در  کسیم چندا  و یژنوم   یها داده  نقش.  2- 2

  است   وابسته  ییهاداده  حجم  و  تنوع   ت،یفیک  به  میمستق  طوربه   نینو  کیژنت  در  یمصنوع   هوش  یهامدل  دقت  و  عملکرد

  ،( NGS)  د یجد  نسل  یتوال  نییتع  یهایفناور  توسعه.  رندیگیم  قرار  استفاده  مورد  هامدل  نیا  یاعتبارسنج  و  آموزش  یبرا  که

  اطلاعات  مختلف  یهاهیلا  که  است  کرده  فراهم  را  یی هاداده  دیتول  امکان  کس،یمچندا  یهایفناور  و 1یسلولتک   یتوال  نییتع

 قرار   پژوهشگران  اریاخت  در  زمانهم  صورتبه   را  ومیکروبی م  و  متابولوم  پروتئوم،  ژنوم، یاپ   پتوم،یترنسکر  ژنوم،  جمله  از  ،یستیز

  فراهم   را  قیعم  یریادگی  و   نیماش  یریادگی  یهاتمیالگور  آموزش  یبرا  لازم  بستر  گسترده،  یهادادهمجموعه  نیا.  دهندیم

  یچندبعد  یهاداده  از  دانش  استخراج  و   ده یچیپ   یستی ز  یالگوها  ییشناسا  در   ها مدل  ن یا  توان  شیافزا  موجب  و   کرده

  کنند،یم یبررس مستقل صورتبه  را یستیز یهاداده از  هیلا هر معمولاً که یسنت یلیتحل ی هاروش  برخلاف . [6 ,7]اندشده

  با   که  کردیرو  نیا.  کنند  ادغام   زمانهم  طوربه  را  یستیز  سطح  نیچند  از  حاصل   اطلاعات  قادرند  ی مصنوع   هوش  ی هامدل

  یرسان امیپ   یرهایمس  ،ی ژن  میتنظ  ی هاشبکه  ییشناسا  امکان  شود،یم  شناخته 2کسیچنداُم  یهاداده  یسازکپارچه ی  عنوان

  ی مصنوع   هوش  یهامدل  جه،ینت  در.  سازدیم  فراهم   را  هاتیمتابول  و  هانیپروتئ  ها،ژن   انیم   دهیچیپ   یهاکنشبرهم  و  یسلول

 شیافزا  یتوجه  قابل  طوربه  را  یژنوم  یهالیتحل  دقت  و  داده  ارائه  هایماریب  یمولکول  یسازوکارها  از  ترجامع  یریتصو  توانندیم

 .  کنیدبه جدول یک مراجعه  . [8 ,11]دهند

  یرو  بر   ها مدل  نیا  آموزش.  کنندیم  فا یا  کننده ینیبشیپ   ی هامدل  توسعه  در   یاساس  نقش   نیهمچن  ی ژنوم  ی هاداده

  ی هاژن  یی شناسا  ها،انتیوار  ییزایماریب  ینیبشیپ   امکان  ،یپیفنوت  اطلاعات  و  ژن  انیب  یها داده  ،یکیژنت  انتیوار  هاون یلیم

  بیترک  ن،یا  بر  علاوه .  است  کرده   فراهم  را  یتوال  نییتع  ج ینتا  ریتفس  و  پیفنوت  و  پیژنوت  ارتباط   لیتحل  ،یماریب  مسئول

 را  یمصنوع  هوش یهامدل دقت سلامت، کیالکترون یهاپرونده و یپزشک یربرداریتصو ،ینیبال اطلاعات با یکیژنت یهاداده

  داده   شیافزا  یمحسوس  طوربه  شدهیسازیشخص  یهادرمان  انتخاب  و  یماریب  ریس  ینیبشیپ   ماران،یب  یبندطبقه   در

 .  [6 ,12]است

 

 

 
1- Single-cell sequencing 

2- Multi-omics Integration 
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لایه   -1جدول   میان  زیستیهای چندامیکس، چالش ارتباط  کاربردهای  و  مصنوعی  رویکردهای هوش  محاسباتی،  – های 

 تیک نوین ژن  در بالینی

و   یپژوهش یکاربردها

 ینیبال

حاصل   یست یز یخروج

 ل یاز تحل

و  هاتمیالگور

متداول   یکردهایرو

 ی هوش مصنوع

چالش   نیترمهم

 یلیتحل

 یکیآم هیلا

  یهایماریب  صیتشخ

  ، یغربالگر ،یکیژنت

 ق یدق یپزشک

  ها،انتیوار  ی بندتی اولو

  ، ییزایماریب  ینیب شیپ

  ی هاژن  ییشناسا 

 زا یماریب 

CNN ،Autoencoder  ،
Graph Neural 

Networkبر  ی، مبتن

 ن یماش یریادگی

  ادی ز  اریحجم بس

  ریتفس ها،انتیوار

نادر، روابط    یهاانتیوار

 پیفنوت- پیژنوت یرخطیغ

 (Genomics)  کیژنوم

سرطان،    یبندطبقه

  یهارگروهیز نییتع

پاسخ   ینیب شیپ ، یماریب 

 درمان 

  ان یب   یالگوها  ییشناسا 

  ، یانواع سلول نییژن، تع

 یستیز  یرهایمس لیتحل

Autoencoder ،CNN ،
Graph Neural 

Networkیبند، خوشه  

 ن یماش ی ریادگیبر  یمبتن

،  Batchبالا، اثرات   زی نو

 ی سلول  یناهمگن
 کیپتومیترنسکر

(Transcriptomics) 

  ی ومارکرهایب   کشف

 صیتشخ ،یکیژنتیاپ

 ی ماریزودهنگام ب 

  ،یمیعناصر تنظ ییشناسا 

  یهاشبکه یسازمدل

  ینیب شیپ ،یژن  میتنظ

 یکیژنتیاپ تیوضع

CNN ،Transformer  ،
Graph Neural 

Network 

  میبه بافت، تنظ یوابستگ

ژن،   ان یب   هی چندلا

 پراکنده  اریبس یهاداده

  کیژنومیاپ

(Epigenomics) 

  ،ییاهداف دارو کشف

  یدارو، پزشک یطراح

 ی شخص

ساختار و   ینیب شیپ

  لیتحل ن،یعملکرد پروتئ

 کنش برهم  یهاشبکه

Deep Learning  ،
Graph Neural 

Networkیها، مدل  

 نیپروتئ ن یادیبن

ساختار و   یدگیچیپ

 ،ینیپروتئ ی هاکنشبرهم

 ی زمان  ییا یپو

 کیپروتئوم

(Proteomics) 

  ،یستیز  ینشانگرها  کشف

اختلالات   ینیب شیپ

 ک یمتابول

  یالگوها  ییشناسا 

  یبازساز  ،یکیمتابول

 یکیمتابول یرهایمس

  ن، یماش یریادگی

  ،یعصب یهاشبکه

  یچندوجه یهامدل

(Multimodal AI) 

  ها،تیمتابول ادی تنوع ز

  طیبه شرا  یوابستگ

 ک ی زولوژیف

 کیمتابولوم

(Metabolomics) 

  ینیب شیپ ق،یدق یپزشک

  صیپاسخ به درمان، تشخ

 ی التهاب  یهایماریب 

ارتباط   یسازمدل

  ، یماریبا ب  ومیکروب یم

  راتییتغ ینیب شیپ

 ی کروب یم ستمیاکوس

Random Forest ،

Gradient Boosting  ،
Graph Neural 

Network 

ها،  داده د یشد   یناهمگن

- زبانیم دهیچیتعاملات پ

 کروبیم

 کسیومیکروبیم

(Microbiomics ) 
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  ی ژنوم  یهاداده  کاربرد  که  است  شده  موجب 1ن یادی بن  یهامدل  و  قیعم  یریادگی  یهامدل  شرفتیپ   ر،یاخ  یهاسال  در

  یی دارو  اهداف  ییشناسا  ها،نیپروتئ  یطراح  ،یستیز  یهامولکول  عملکرد  و  ساختار  ینیبشیپ   به  و  رود  فراتر  صرف  لیتحل  از

  میعظ  یهاگاهیپا  در  موجود  ده یچیپ   روابط  یریادگی  با   ها مدل  نیا.  ابدی  گسترش  زین  ژن  ش یرایو  یهاسامانه  یسازنهیبه  و

 کشف  ندیفرا  ق،یطر  نیا  از  و  ستین  یابیدست  قابل  متداول  یآمار  یهاروش  با  که  کنند  استخراج  را  یاطلاعات  قادرند  ،یژنوم

  یمصنوع   هوش یهامدل عملکرد  گسترده،  یهاتیظرف نیا وجود  با  [10].کنندیم عیتسر را قیدق  یپزشک توسعه و یستیز

  مورد  یهات یجمع  توازن  عدم  ها، داده  ی ناهمگون  ،ی شگاهیآزما  یخطاها  وجود.  است  وابسته  یآموزش  یهاداده  تیفیک  به

  ، یتمیالگور  یریسوگ  جاد یا  موجب  تواندیم  کپارچهی  یاستانداردها   فقدان  و  یتوال  نییتع  یهاپلتفرم  انیم  تفاوت  مطالعه،

  یهاداده  یخصوص  میحر  از  حفاظت  ن،یا  بر  افزون.  شود  ها آن  ینیبال  کاربرد  شدن  محدود  و  ها مدل  م یتعم  تیقابل  کاهش

  ن یترمهم  از  هاداده  یگذاراشتراک  یبرا  استاندارد  یهاچارچوب  جاد یا  و  هاتمیالگور  تیشفاف  ،یاخلاق  اصول  تیرعا  ،یکیژنت

  و   ی ژنوم  ی هاداده  مجموع،  در  . [6 ,5]شوندیم  محسوب  کیژنت  در  ی مصنوع   هوش  یها مدل  داریپا  توسعه  ی ازهاینشیپ 

  کنندهنییتع عامل  ها آن تنوع و  تیفیک بلکه  روند، یم شمار به ی مصنوع  هوش  یهامدل توسعه هیاول ماده  تنهانه کسیمچندا

  توسعه  و  یستیز  ی اطلاعات  یهابانک  گسترش  با  شودیم  ی نیبشیپ .  است  ها مدل  نیا  ینیبال   ارزش  و   میتعم  ت یقابل  دقت،   در

  ق یدق  ی پزشک  و  یکیژنت  هوشمند  یهاسامانه  نده یآ  نسل  توسعه  در  ها داده  نیا  نقش   ها،داده  یسازکپارچه ی  شرفتهیپ   یهاروش

 . ابدی شیافزا شیپ  از شیب

 یکیژنوم   و   یکیژنتهای  تحلیل داده  در  یمصنوع  هوش  یهاتمیالگور  و   هاروش.  3- 2

  ی هاداده  از  یریادگی یی توانا  که   است  یی هاتمیالگور  توسعه  مرهون یادی ز  حد  تا  نینو  کی ژنت  در  ی مصنوع   هوش  شرفتیپ 

  ف یط  از  ،یبررس  مورد  یستیز  مسئله  و  پژوهش  هدف  داده،  نوع  به  بسته.  دارند  را  پنهان  یالگوها  استخراج  و  دهیچیپ   یستیز

  و   ایمزا  کی  هر  که  شودیم   استفاده   مولد  یمصنوع   هوش  و  قیعم  یریادگی  ن،یماش  یریادگی   یهاروش   از  یاگسترده

  با   و  هستند  کیژنت  در  ها روش  نیپرکاربردتر  از 2شده نظارت   یریادگی  ی هاتم یالگور  . [6]دارند  را  خود  خاص   یهاتیمحدود

  ، یستیز  یهانمونه   یبند طبقه  ،یکیژنت  یهاانتیوار  ییزایماریب  ینیبشیپ   یبرا  شدهیگذاربرچسب   یهاداده  از  استفاده

 یبندخوشه  با 3نظارت  بدون  یریادگی   مقابل،  در.  روندیم  کار  به  یماریب  با   مرتبط  یهاژن  ییشناسا  و  درمان  به  پاسخ  ینیبشیپ 

  را   ده یچیپ   ی هاپ یفنوت  یبندطبقه  و  ناشناخته  یالگوها  کشف   ، یمولکول  یهارگروهیز  یی شناسا  امکان  ابعاد،  کاهش  و   ها داده

 ی طیشرا در 4یانتقال یریادگی و ینظارتمهین یریادگی ن،یهمچن.  کندیم فراهم شدهنییتع  شیپ  از یهابرچسب  به ازین بدون

 .  [6 ,9]بخشندیم  بهبود را هامدل  عملکرد باشند، محدود داربرچسب یهاداده که

  یهاشبکه.  است  شده   ل یتبد   ی ژنوم  یهاداده  لیتحل  ی کردهایرو  نیترمهم  از  ی کی  به   قیعم  یریادگی  ر،یاخ  یهاسال  در

  یهایمعمار  ژهیوبه  و(  LSTM)  مدتبلندکوتاه  حافظه  ،( RNN)  یبازگشت  یعصب  یهاشبکه  ،(CNN)  یکانولوشن  یعصب

  ینواح  ی نیبشیپ   ، RNA  و   DNA  ی هایتوال  از  دهیچیپ  یهایژگیو  استخراج  در  یی بالا  تیقابل  ،Transformer  بر  یمبتن

 
1- Foundation Models 

2- Supervised Learning 

3- Unsupervised Learning 

4- Transfer Learning 
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  به   ازین  بدون  هایمعمار  نیا.  اندداده  نشان  هاژن  انیم  تعاملات  یسازمدل  و  یعملکرد  یها انتیوار  ییشناسا  ژن،  یمیتنظ

  قابل  طوربه را یژنوم یها لیتحل دقت و  رندیگیم فرا خام  یهاداده از ماًیمستق را یستیز یالگوها  ها، یژگیو یدست استخراج

  در  را  یدی جد  یهاافق 1مولد   یمصنوع   هوش  و   نیادیبن  یهامدل  توسعه  ن،یا  بر   علاوه   . [14 ,13]دهندیم   شیافزا  یتوجه

  قادرند  اند،دهید  آموزش  یستیز  ی هاداده  و   ینیپروتئ  یتوال   د، ینوکلئوت  اردها یلیم  یرو  بر  که  ها مدل  ن یا.  است  گشوده  کیژنت

  یهایتوال  یطراح  در  یحت  و   کنند  یابیارز  را  یکیژنت  یهاانتیوار  اثر  کرده،  ینیبشیپ   را  یستیز  یهامولکول  عملکرد  و  ساختار

  ی مصنوع   هوش  نقش  رو،  نیا  از.  باشند  داشته  مشارکت  ژن  شیرایو   یهاسامانه  یسازنه یبه  ا ی  نیپروتئ  و   DNA،  RNA  دیجد

  ها،روش  نیا  کنار   در  . [15 ,10]است  افتهی  گسترش  زین  ی ستیز  یهاسامانه  یمهندس  و  یطراح  به  و  رفته  فراتر  ها داده  لیتحل  از

  مقالات  از  اطلاعات  استخراج  با  بزرگ  یزبان   یهامدل.  است  افتهی  کیژنت  در  یاژهیو  گاه یجا زین 2(NLP)  یعیطب  زبان  پردازش

  یی شناسا ها،انتیوار ریتفس ندیفرآ  ،یکیژنت داده یهاگاهی پا و سلامت کیالکترون یهاپرونده ،ی شگاهیآزما یهاگزارش   ،یعلم

  زمان  ،ی پژوهش  و  ینیبال  یهاطیمح  در  ژهیوبه  ت،یقابل  نی ا.  کنندیم  لیتسه  را  یکیژنت  دانش  یروزرسانبه  و  ینیبال  شواهد

 .  [16]است داده کاهش  یتوجه قابل زانیم  به را هاداده ریتفس و لیتحل یبرا ازیموردن

  ی هامدل  محدود  یریرپذیتفس  رینظ  ییها چالش  با  همچنان  هاتمیالگور  نیا  از  استفاده  ر،یچشمگ  یهاشرفتیپ   وجود  با

  جینتا  مستقل  یاعتبارسنج  و   بزرگ  یهادادهمجموعه   به  ازین  ،3برازششیب  خطر  ،یآموزش  یهاداده  از  یناش  یریسوگ  ق،یعم

  یهاروش  یاستانداردساز  با  همراه  ر،یتفس  قابل  و  شفاف  اعتماد،قابل  یمصنوع   هوش  یهامدل  توسعه  ن،یبنابرا.  است  همراه

 . [6 ,9]شودیم محسوب کسیژنوم  و کیژنت در ندهیآ یهاپژوهش یها تیاولو نیترمهم از یک ی ،یابیارز

 کسیژنوم   و(  NGS)  دیجد  نسل  یتوال نییتع  یهاداده  لیتحل  در  ی مصنوع هوش  کاربرد.  2-4

  یمیعظ  حجم  دیتول  امکان  که  است  نینو  کیژنوم  یدستاوردها  نیترمهم  از  ی کی(  NGS)   دیجد  نسل  یتوال  نییتع  یفناور

 ژنوم،   مطالعه  است  توانسته  یفناور  نیا  اگرچه.  است  کرده  فراهم  بالا  دقت  و  سرعت  با  را  RNA  و  DNA  یتوال  یهاداده  از

 از  یکی  همچنان  آن  از  حاصل  یهاداده  ریتفس  اما   سازد،  متحول  را  یکیژنت  اطلاعات  یهاهیلا  ریسا  و  پتومیترنسکر  اگزوم،

  و   یلیتحل  یندهایفرا  یخودکارساز  با  یمصنوع   هوش  نه،یزم  نیا  در.  رودیم  شمار  به  کیوانفورماتیب  یهاچالش  نیتربزرگ

 . [9 ,6]است شده  لیتبد  NGS  یهاداده لیتحل 4یکار انیجر یدیکل یاجزا از یک ی به ها، داده ریتفس دقت شیافزا

  نیماش  یریادگی  یهاتمیالگور.  شودیم   آغاز  هاداده  تی فیک  کنترل  مرحله  از  NGS  یها داده  در  یمصنوع   هوش  کاربرد

  تیفیک  و  کرده   ییشناسا  را  پرت  یهاداده  و  تیفیککم  ی هایتوال  ها،نمونه  یآلودگ  ،یتوال  نییتع  از  ی ناش  یخطاها  توانندیم

 جمله   از  ،یبعد  مراحل  صحت  شیافزا  موجب  موضوع  نی ا.  دهند  بهبود  یدستنییپا  یهالی تحل  از  شیپ   را  یورود  یهاداده

  ، ی مصنوع   هوش  یکاربردها   نیترمهم  از  یکی  . [9]شودیم 7ی ژنوم  یسینوهیحاش  و 6ها انتیوار  یی شناسا   ،5ها یتوال  یترازهم

 
1- Generative AI 

2- Natural Language Processing 

3- Overfitting 
4- Workflow 

5- Sequence Alignment 

6- Variant Calling 

7- Genome Annotation 
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  ی اندک بخش تنها که دارد  بر در را یکیژنت انتیوار هاون یلیم یانسان ژنوم هر. است یکیژنت  یهاانتیوار یبندت یاولو و ریتفس

  ، یعملکرد یهاداده ، ی ژنوم یتوال از حاصل اطلاعات قی تلف با قیعم یریادگی  یهامدل.  هستند ینیبال تیاهم یدارا  هاآن  از

 یدارا  یهاانتیوار  و  کرده  ینیبشیپ   را  انتیوار  هر  ییزایمار یب  احتمال  توانندیم  ها،ی ماریب   داده  یهاگاهیپا   و  یتکامل  حفاظت

  قابل  طوربه  را  یتوال  نیی تع  ی هاداده  ریتفس  یبرا  ازیموردن  زمان  ت،یقابل  نیا.  کنند  یبندرتبه   یشتریب  دقت  با   را  ی نیبال  تیاهم

 .  [6 ,17]است داده ش یافزا را یکیژنت یهایماریب صیتشخ دقت و داده  کاهش  یتوجه

  و  2ی سلولتک یتوال نییتع ،  1RNAیتوال ن ییتع از حاصل  یهاداده ریتفس  در یمصنوع   هوش ها، انتیوار لیتحل بر  علاوه 

 ی بازساز ،یسلول انواع نییتع ژن، انیب  یالگوها ییشناسا  با  هاتمیالگور نیا. کندیم فایا یمهم نقش زین 3یی فضا یتوال نییتع

.  اندکرده  فراهم   را  هایمار یب  یمولکول  ی هاسمیمکان  ترقیدق  مطالعه  امکان  ها، بافت  یناهمگن  لیتحل  و   یسلول  زیتما  یرهایمس

  ی سلول  ی هارگروهیز  ییشناسا  موجب  هایفناور  نیا  کاربرد  ،یمنیخودا  یهایماریب  و  یعصب  یهایماریب  سرطان،  در  ژهیوبه

  و   یژنوم  نیادیبن  یهامدل   از  استفاده  نوظهور،  یروندها  از  گرید  یکی  . [18]است  شده  بالقوه   یستیز  ینشانگرها  و  دیجد

  اردهایلیم  یرو  بر  که  هامدل  نیا.  است  RNA  و  DNA  یها یتوال  میمستق  لیتحل   یبرا  Transformer  بر  یمبتن  یهایمعمار

 را  یکیژنت  یهایتوال  در  موجود  دهیچیپ   روابط  ،یدست  یهایژگیو  یطراح  به  ازین  بدون  قادرند   اند،دهید  آموزش  دینوکلئوت

  از  ییبالا  اریبس  عملکرد  ژن  انیب و  ینیکرومات  تعاملات  رکدکننده،یغ   یهاانتیوار  اثر  ،یمیتنظ  عناصر  ینیبشیپ   در  و  رندیفراگ

  بخش   ندهیآ  در  رودیم   انتظار  و  دهندیم  لیتشک  را  ژنوم  لیتحل  یابزارها  د یجد  نسل  ییهامدل  نیچن.  دهند  نشان  خود

 .  [19 ,13]کنند خودکار را یکیوانفورماتیب یندهایفرا از یاعمده

 موجب   بلکه  شود،ینم  محدود  پردازش  سرعت  شیافزا  به  تنها  NGS  یهاداده  لیتحل  در  یمصنوع   هوش  کاربرد  مجموع،  در

  به  ی ژنوم  یهاافتهی  انتقال  عیتسر  و  دیجد  یستیز  ینشانگرها   کشف  ،یریتفس  یخطاها  کاهش  ص،یتشخ  دقت  یارتقا

  رودیم   انتظار  د، یجد  نسل  ی مصنوع   هوش  ی هامدل  ظهور  و   ی ژنوم  داده  یهاگاهیپا  توسعه  با .  است  شده  ینیبال  ی کاربردها

 یریگم یتصم  بانیپشت  و  خودآموز  هوشمند،  یاسامانه  به  یمحاسبات   صرفاً   ندیفرا  کی  از  جیتدربه  یتوال  نییتع یهاداده  لیتحل

 . شود لیتبد قیدق یپزشک در

 ژن  عملکرد   کشف   و  هاانتیوار  یی شناسا  ژنوم،   ریتفس  در  یمصنوع  هوش  کاربرد.  2-5

  انت یوار هاون یلی م  ییشناسا  موجب(  WES) 5اگزوم  یتوال  نییتع  و 4( WGS)  ژنوم  کل یتوال  نییتع  یهایفناور  گسترش

  ی نیبال  تیاهم  ای  یعملکرد  یامدهایپ   یدارا  هاانتیوار  نیا  از  ی کوچک  بخش  تنها  حال،  نی ا  با .  است  شده   فرد  هر  در  یکیژنت

  از یکی رو،ن یازا. شوندیم یبندطبقه  6( VUS) نامشخص تیاهم با یهاانتیوار عنوانبه هاآن  از یتوجهقابل بخش و هستند

  یهاسال  در.  است  یمار یب  و   پیفنوت  با   هاآن  ارتباط  نییتع  و   ها انتیوار  اثر  حیصح  ریتفس  ن، ینو  کیژنت  ی هاچالش  نیترمهم

 
1- RNA-Seq 

2- scRNA-seq 

3- Spatial Transcriptomics 

4- Whole Genome Sequencing 

5- Whole Exome Sequencing 

6- Variants of Uncertain Significance 
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  یهاداده  ریتفس  دقت  و  سرعت  است  توانسته  و  شده  لیتبد   چالش  نیا  بر  غلبه  یبرا  یدیکل  یابزار  به  یمصنوع   هوش  ر،یاخ

  اطلاعات   از  یریگبهره  با  قیعم یریادگی   و   نیماش  یریادگی  یهاتمیالگور  . [21 ,20]دهد  شیافزا  یریچشمگ  طوربه  را  یژنوم

  ی اطلاعات  یهاگاهی پا  و  یژنومیاپ   یهاداده  ن،یپروتئ  یساختار  یهایژگیو  ،ی تکامل  حفاظت  یهاداده  ،DNA  یتوال  از  حاصل

  نیا.  کنند  یبندتیاولو  ینیبال  تیاهم  اساس  بر  را  هاآن  و  ینیبشیپ   را  یکیژنت  یهاانتیوار  ییزایماریب  احتمال  قادرند  ،ینیبال

  از  ترقیدق  مراتببه  یعملکرد   ژنوم،   رکدکننده یغ   ینواح  در  واقع  یهاانتیوار  و   نادر   یهاانتیوار  ل یتحل  در  ژه یوبه  ها، مدل

  فا یا  نامشخص  تیاهم  با   ی هاانتیوار  تعداد  کاهش   در   یمهم   نقش   و   اند داده  نشان  ی سنت  قواعد بر  ی مبتن  یهاروش  از  یاریبس

 .  [23 ,22]کنندیم

.  کندیم  فایا  ژنوم  یمیتنظ  عناصر  و  هاژن   عملکرد  کشف  در  یاندهیفزا  نقش  یمصنوع   هوش  ها،انتیوار  ریتفس  بر  علاوه

  ، ی سیرونو  یفاکتورها  اتصال  محل  قادرند   ، DNA  یتوال  در  موجود  یالگوها  میمستق  یریادگی  با  قیعم  یریادگی   ی هامدل

 یترقیدق  درک  ت،یقابل   نیا.  کنند  ینیبشیپ   را  یمیتنظ- سیس  عناصر  ریسا  و  پروموترها  ،1کنندهتیتقو  ینواح  ،یمیتنظ  عناصر

  در.  است  داده   شیافزا  را  یماریب  با   مرتبط  یمولکول  یرهایمس  ییشناسا  امکان   و   کرده   فراهم   ژن  ان یب  م یتنظ  ی سازوکارها  از

 و   یستیز  دانش  استخراج  یبرا  یابزار  به  بلکه  شود،ینم  محدود  هاانتیوار  امدیپ   ینیبشیپ   به  تنها  یمصنوع   هوش  جه،ینت

  . [24 ,20]است  شده  ل یتبد یمیتنظ یهاشبکه و  هاژن انیم یعملکرد  روابط ییشناسا

 تحول 2یژنوم نی ادیبن یهامدل و Transformer یمعمار بر یمبتن قیعم یریادگی یهامدل توسعه ر،یاخ یهاسال در

 ی دست  استخراج  به  ازین بدون د،ینوکلئوت  اردها یلیم  یرو  بر  آموزش  با  هامدل  نیا.  است  کرده  جادیا  ژنوم  ریتفس  در  یتوجهقابل

  ی نیبشیپ   را  ها جهش  یعملکرد  ی امدهای پ   و   ژن  ان یب  راتییتغ  رکدکننده، یغ   و   کدکننده   ی هاانتیوار  اثر  قادرند   ها، یژگیو

  ی نیبشیپ   دقت  و  کرده  فراهم  را  یژنومیاپ   و  یپتومیترنسکر  ،یژنوم  یهاداده  زمانهم  لیتحل  امکان  هامدل  نیا  ن،یهمچن.  کنند

 موجب   ،یژنوم  یپزشک  در  ژهیوبه  ژنوم،  ریتفس  در  یمصنوع   هوش  کاربرد  . [20 ,24]انددهیبخش  بهبود  را  پفنوتی–پیژنوت  روابط

  ی نیبال  یریگمیتصم  بهبود  و   دیجد   یدرمان  اهداف   کشف  زا،یماریب  یهاژن  یی شناسا  نادر،  یها ی ماریب  صیتشخ  ندیفرا  عیتسر

  بالا،   یاتیعمل  توان  با  یهاآزمون   از  حاصل  یعملکرد  یها داده  با  یمحاسبات  یهاینیبشیپ   قیتلف  ن،یا  بر  علاوه.  است  شده

اثر واریانتآزمون  مانند ارزیابی   ی برا  را  نهیزم  و  داده  شیافزا  را  هاانتیوار  یبندطبقه   دقت ،  3(MAVEs)  اههای چندگانه 

  نده یآ  که  دهد یم  نشان  روند   نیا.  است  ساخته  فراهم   قیدق  ی پزشک  توسعه  و   نامشخص  تی اهم  با   ی هاانتیوار  تعداد   کاهش

 (. 2خواهد بود )جدول  استوار یمصنوع  هوش شرفتهیپ  یهامدل و  یتجرب یهاداده انیم ییافزاهم بر ژنوم ریتفس

 

 

 

 
1- Enhancers 

2- Genomic Foundation Models 

3- Multiplexed Assays of Variant Effect 
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 ها و کشف عملکرد ژن ترین وظایف هوش مصنوعی در تفسیر ژنوم، شناسایی واریانت مهم   -2جدول 

 یکردهایو رو هاتمیالگور ینیپژوهش و بال یکاربردها

 ی متداول هوش مصنوع

 ی ژنوم فهیوظ ی نوع داده ورود

ها و  CNVها،  SNV ق یدق ییشناسا 

 ی ساختار  یهاانتیوار

  قیعم یعصب یهاشبکه

(CNNمدل ،)بر   یمبتن ی ها

CNN ، ق یعم یریادگی 

  یتوال نییخام تع یهاداده

(FASTQفا ،)ترازشده  هم ی هالی

(BAM/CRAM ) 

 1ها انتی وار یفراخوان 

کاهش   ،یارث یهایماریب  ینیب شیپ

نامشخص   ت یبا اهم  یهاانتیوار

(VUS حما ،)یریگمیاز تصم ت ی 

 ی نیبال

Random Forest ،

XGBoost ،Deep Neural 

Networksیها، مدل  
Ensemble 

  یهاداده ،یکیژنت  یهاانتیوار

داده   یهاگاهیپا  ،یحفاظت تکامل

  ی اطلاعات ساختار ،ینیبال

 ن یپروتئ

 2ی بندتی ولوو ا ریتفس

  زا،یماریب   یهاجهش ییشناسا 

 ی اهداف درمان  نییتع

Transformerیها، شبکه  

(،  CNN) یکانولوشن یعصب

 ی ژنوم ن یادیبن  یهامدل

  ن،یپروتئ ی، توالRNA یتوال

 ی ژنومیاپ یهاداده

 3ی اثر عملکرد ینیب شیپ

ژن، کشف   میتنظ ی هاسمیمکان  درک

 د یجد  ی مولکول یرهایها و مسژن

CNN ،Transformer  ،

 4گراف  یعصب یهاشبکه

-ChIP ژنوم،یژنوم، اپ یهاداده

seq ،ATAC-seq ،RNA-seq 

کشف عملکرد ژن و عناصر  

 ی میتنظ

خطر   ینیب شیپ ق،یدق یپزشک

 یدرمان فرد ی طراح ، یماریب 

شده،  نظارت ن یماش یریادگی

Graph Neural Networks ،

 ی چندوجه یهامدل

سوابق   ،یپیفنوت ،یکیژنت یهاداده

 کسیو چندآم ینیبال

ها با  ارتباط ژن ینیب شیپ

 پ یو فنوت ی ماریب 

  هانترونیها، اها، اگزونژن  ییشناسا 

 ژنوم  یو عناصر عملکرد

  ی هامدل ق، یعم یریادگی

 Transformer ،یبر توال یمبتن

  ،یسیرونو   یهاژنوم، داده یتوال

 ی داده ژنوم یهاگاهیپا

 5ژنوم  یسینو هیحاش

مرجع،    یهاژنوم  تیفیک  بهبود

ژنوم بهبود    ، یاسهیمقا  کیمطالعات 

  ش یافزا   ها،انتیوار   ینیبال  ریتفس

مدل  تیقابل هوش    ی هااعتماد 

 ی ژنوم یو توسعه پزشک یمصنوع

شده،  نظارت  یریادگی  یهامدل

  یهاو مدل یانتقال  یریادگی

 یقیتلف

  ی هاحاصل از آزمون یهاداده

  یهااز جمله آزمون ،یدعملکر

  هاانتیاثر وار   یاب یچندگانه ارز 

(MAVEsو داده ،)یها  

 ی شگاهیآزما

  یهاینیب شیپ یاعتبارسنج

 یمحاسبات

 
1- Variant Calling 

2- Variant Interpretation and Prioritization 

3- Functional Effect 

4- Graph Neural Networks 

5- Genome Annotation 
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 ق یدق  یپزشک  و  یکیژنت  ی هایماری ب  صیتشخ  در  یمصنوع   هوش  ی کاربردها.  2-6

  ی راهکارها  ارائه  و  ینیبال  یریگمیتصم  مرحله  به  ،یکیژنت  یهاداده  لیتحل  از  فراتر  ،یژنوم  یپزشک  در  یمصنوع   هوش  کاربرد

  ق یتلف  با  قیعم  یریادگی   و  نیماش  یریادگی  یهاتمیالگور  ر،یاخ  یهاسال  در.  است  افتهی  گسترش  شدهیسازیشخص  یدرمان

 تر ق یدق  صیتشخ  امکان  ،ینیبال  اطلاعات  ریسا  و  سلامت  کیالکترون  سوابق  ،یپزشک  یربرداریتصو  ،یپیفنوت  ،یژنوم  یهاداده

  ی چندعامل   و  دهیچیپ   ی هایماریب  در  ژهیوبه  کرد،یرو  نیا.  اندکرده  فراهم  را  ینیبال  یامدهایپ  ینیبشیپ   و  یکیژنت  یهایماریب

  دنیرس  زمان  کاهش  و  صیتشخ  دقت   شیافزا  موجب  دارند،   نقش   ها آن  بروز  در   زمانهم  طوربه  ی طیمح  و   ی کیژنت  عوامل  که

  [5 ,6].است شده  یقطع صیتشخ به

  لیدل  به   هایماری ب  ن یا  از  یاریبس.  است  یکیژنت  نادر  ی هایماریب  صیتشخ  ، یمصنوع   هوش   ی کاربردها  نیترمهم  از  یکی

  با  یمصنوع   هوش  یهامدل.  هستند  همراه  یصیتشخ  یخطا  ا ی  ریتأخ  با  ن،ییپا   وعیش  و  یکی ژنت  یناهمگون  پ،یفنوت  یبالا  تنوع

  قادرند   سلامت،  کیالکترون  پرونده   یهاداده  و  ماریب  یپیفنوت  ی هایژگ یو  اگزوم،  ای  ژنوم  یتوال  نییتع  از  حاصل  اطلاعات  ادغام

  مطالعات.  کنند  برآورد  را  شده مشاهده  پیفنوت  با   یکیژنت  یهاانتیوار  ارتباط  احتمال  و  کرده  یبندتیاولو  را  د یکاند  یهاژن 

  در  را یمولکول صیتشخ نرخ و کرده عیتسر را نادر یهایمار یب صیتشخ ندیفرا  توانندیم هاسامانه نیا که اندداده  نشان ریاخ

  ی پزشک  توسعه  در  یمهم  نقش  یمصنوع   هوش  زین  سرطان کیژنوم  در  .[22 ,10]  دهند  شیافزا  متداول   یهاروش  با  سهیمقا

  یهارگروهیز  ییشناسا  امکان  تال،یجید  یشناسب یآس  و  یپروتئوم  ،یپتومیترنسکر  ،یژنوم  یهاداده  ادغام.  کند یم  فایا  قیدق

  را  دارو  به   مقاومت   ای   پاسخ   احتمال  ی ابیارز  و   هدفمند   ی هادرمان  انتخاب  ، یماریب  یآگهشیپ   ینیبشیپ   تومورها،   یمولکول

  کرده  ییشناسا  را  د یجد  یدرمان   اهداف  توانندیم   ها داده  ن یا  زمانهم  لیتحل  با   قیعم  یریادگ ی  یهامدل.  است  ساخته  فراهم

 .  [26 ,25]دهند یاری  ماریب هر یبرا ی درمان راهبرد نی ترمناسب انتخاب در را پزشکان و

  ی هاتم یالگور.  است  دارو  انتخاب  یسازنه یبه  و  درمان  به  مارانیب  پاسخ  ینیبشیپ   ق،یدق  یپزشک  مهم  یمحورها  از  گرید  یکی

 احتمال  قادرند   ک،یفارماکوژنوم  اطلاعات   و  تومور  یمولکول  ی هایژگیو  ژن،  انی ب  ،یکیژنت  ی هاداده  لیتحل  با  یمصنوع   هوش

 ز یتجو  کاهش   فردمحور،  یهادرمان  توسعه  نهیزم  ت،یقابل  نیا.  کنند   ینیبشیپ   را  داروها  یجانب  عوارض  بروز  ای  یاثربخش

  ی هاسمیمکان یی شناسا در قیعم یریادگی  یهامدل ن،یهمچن. است کرده  فراهم را درمان  یمنیا شیافزا و رمؤثریغ  یداروها

  بر  علاوه   . [6 ,27]اندداده  نشان  یادوارکنندهیام  عملکرد  ن، یگزیجا  یدرمان  ی هابیترک  یمعرف   و  ییدارو  مقاومت   یمولکول

  ها سامانه  نیا.  دارد  یاندهیفزا  نقش  زین 1ینیبال  یریگمیتصم  بانیپشت  یهاسامانه  توسعه  در  یمصنوع   هوش  درمان،  و  صیتشخ

  ،ی لیتکم  یهاآزمون   انتخاب  ،یکیژنت  یهاافته ی  ریتفس  در  توانندیم  ،ینیبال  و  یپیفنوت  ،یکیژنت  اطلاعات  یسازکپارچهی  با

 ی لیتحل  صرفاً  ابزار  کی  از  یمصنوع   هوش  جه،ینت  در.  کنند  کمک  پزشکان  به  یماریب  خطر  یاب یارز  و  یدرمان   یهانهیگز  شنهادیپ 

 ق یدق  یپزشک  تحقق  در  یمهم  نقش  و   است  شده  لیتبد  شواهد  بر  یمبتن  ینیبال  یریگمیتصم  از  یبانی پشت  یبرا  یبستر  به

 .[6 ,5] کندیم فایا

 
1- Clinical Decision Support Systems 
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  یی هاچالش  با  همچنان  ینیبال  یکاربردها  به  پژوهش  طیمح  از  یمصنوع   هوش  یهامدل  انتقال  ها،شرفتیپ   نیا  وجود  با

  ،یآموزش  یهاداده  از  ی ناش  یریسوگ  متنوع،  یهاتیجمع  در  یاعتبارسنج  ها، مدل  یر یرپذیتفس  تیقابل.  است  همراه

  از ،یاخلاق  و یقانون الزامات با  انطباق  و یکیژنت اطلاعات یخصوص میحر از حفاظت ،ینیبال و یژنوم یهاداده یاستانداردساز

  استفاده   شرطشیپ   ها، چالش  نیا  بر   غلبه.  شوندیم  محسوب  سلامت   یهانظام  در  یفناور  نیا  رشیپذ  بر  مؤثر  عوامل  نیترمهم

 .  [26 ,5]بود خواهد قیدق یپزشک  و یک یژنت یهای ماریب صیتشخ  در یمصنوع  هوش از داریپا و مؤثر من،یا

 ها شناسی سامانههای چندامیکس و زیستسازی دادههوش مصنوعی در یکپارچه.  2-7

  یبررس  کنند،یم  فراهم  یستیز  یهاسامانه  از  هیلا  کی  درباره  یارزشمند  اطلاعات  کسیاُم  یهایفناور  از  کی  هر  اگرچه

  یستیز  یندهایفرا  از  یاریبس.  ستین  ی کاف  هایماریب  ی مولکول  یسازوکارها  کامل  نییتب  یبرا  معمولاً  هاداده  نیا  مستقل

 ر ی اخ  یهاسال  در  رو،نیازا  هستند؛  یطیمح  عوامل  و  متابولوم  پروتئوم،  پتوم،یترنسکر  ژنوم،یاپ   ژنوم،  انیم  ای پو  تعامل  حاصل

  کرد، یرو  نیا  در.  است  شده   لیتبد  هاسامانه  یشناسست ی ز  یاصل  یمحورها  از  ی کی  به 1کسیچنداُم  یسازکپارچه ی  کردیرو

  و  یمیتنظ  یرهایمس  یی شناسا  ،یمولکول  یهاشبکه   یبازساز  امکان  ناهمگن،  یهاداده  زمانهم  بیترک  با  یمصنوع   هوش

  .دهدیم  ارائه  یستیز  ی هاسامانه  عملکرد  از  ترجامع  یری تصو  و  کندیم  فراهم  را  پفنوتی–پیژنوت  دهیچیپ   روابط  یسازمدل

  یهاداده  یمصنوع   هوش  یهامدل  آن  در  که  است 2یچندوجه  ادغام  یهاروش   توسعه  ر،یاخ  یهاشرفتیپ   نیترمهم  از  یکی

  اطلاعات  زمانهم  استخراج  امکان  کردیرو  نیا.  دهندیم  شی نما 3مشترک  ی ژگیو  یفضا  کی  در  را  یکیاُم  هیلا  نیچند  از  حاصل

  ها، یماریب  یبندطبقه   در  دقت  شیافزا  سبب  و   کرده  فراهم  را  یپروتئوم  و  یژنومیاپ   ،یپتومیترنسکر  ،یژنوم  یهاداده  از  مکمل

  یخودرمزگذارها  بر  یمبتن   یهامدل  ژه،یوبه.  است  شده  د یجد  یستیز  ی نشانگرها  یی شناسا  و  یمولکول  یهارگروهیز  کشف

 عملکرد  ریاخ  یهاسال  در 6ی چندوجه  یترنسفورمرها  و 5( GNNs)  گراف  یعصب  ی هاشبکه ،  4( VAEs)  ریرپذییتغ

 . اندداده نشان یکیمچندا یهاداده  ادغام در یتوجهقابل

  ها، نیپروتئ  ها، ژن  انیم  کنشبرهم  ده یچیپ   یهاشبکه   یسازمدل  امکان  یمصنوع   هوش  ها، سامانه  یشناسستیز  دگاه ید  از

  را   یخط  روابط  اغلب  که  متداول   یآمار  یهاروش  برخلاف.  است  کرده  فراهم  را  یسلول  یرسان امیپ   ی رهایمس  و  هاتیمتابول

  کنند؛   یی شناسا  را  یچندسطح  یهایوابستگ  و  یرخطی غ   تعاملات  قادرند   قیعم  یریادگی   یهاتمیالگور  کنند، یم  یبررس

 ک یمتابول  اختلالات  و  یمنیخودا  یهایماریب  ،یعصب  یهایماریب  سرطان،  مانند  دهیچیپ   یها ی ماریب  مطالعه  در  که  یموضوع 

  یبحران  یمولکول  یرهای مس  ،7یدی کل  یهاگره  توانندیم   ،یمیتنظ  یهاشبکه  ییشناسا   بر  علاوه  هامدل  نیا.  دارد  یفراوان  تیاهم

  ی هایفناور  شرفتیپ   . ندینما   کمک  دی جد  یستیز  یهاهیفرض  دیتول  به  و  کنند  ینیبشیپ   زین  را  بالقوه  یدرمان   اهداف  و

  ، ی ژنوم  اطلاعات  زمانهم  ادغام.  است  کرده   جادیا  یستی ز  یهاسامانه  یسازمدل  در  یاتازه  افق  زین 8یسلولتک  کسیمچندا

 
1- Multi-omics Integration 

2- Multimodal Learning 

3- Shared Latent Space 
4- Variational Autoencoders 

5- Graph Neural Networks 

6- Multimodal Transformers 

7- Hub Genes 

8- Single-cell Multi-omics 
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  ان یم  تعامل  و   ها سلول   زیتما   یرهایمس  ، یسلول  ی ناهمگن  یبررس  امکان  سلول،  کی  سطح  در  ینیپروتئ  و   یسیرونو  ، یژنومیاپ 

  رات ییتغ  ،یسلول  نیتکو  یرهایمس  قادرند هاداده  نیا  لیتحل  با  یمصنوع   هوش  یهامدل.  کندیم  فراهم  را  یسلول  مختلف  انواع

  و  قیدق  یپزشک  توسعه  در  که  یتیقابل  کنند؛  یبازساز  سابقهیب  یدقت  با  را  درمان  به  پاسخ  یهاسمیمکان  و  تومور  طیزمحیر

 .است افتهی یروزافزون تیاهم هدفمند  یهادرمان یطراح

  تفاوت. است روروبه ی مهم یمحاسبات  ی هاچالش با  همچنان ی کیچنداُم یهاداده یسازکپارچهی  ها،شرفتیپ  ن یا وجود با

  یهانمونه  بودن  محدود  و   ها داده  اد یز  اریبس  ابعاد  ،1بچ   اثرات  مفقود،   ی هاداده  وجود  ،یستیز  ی ناهمگون  ،یریگاندازه  اسیمق  در

  استفاده  ر،یاخ  یهاسال  در.  شوندیم  محسوب  میتعم  قابل  و  داری پا  یهامدل  توسعه  موانع  نیترمهم  از  کامل،  یهاداده  یدارا

  ی برا  ییراهکارها  عنوانبه 4ر یپذح یتوض  یریادگی  یهاروش  و 3یخودنظارت  یریادگی  ،2یانتقال  یریادگی   مولد،  یهامدل  از

  هوش  قیتلف  مجموع،  در   .است  گرفته   قرار  توجه  مورد  ها مدل  ن یا  ینیبال  استفاده   تیقابل  و   یریرپذیتفس  ، یداریپا  شیافزا

  و   کنندهینیبشیپ   چارچوب  کی  به  یفیتوص  کردیرو  کی  از  را  هاسامانه  یشناسست یز  ، یکیچنداُم  یهاداده  با  یمصنوع 

  نیادیبن  ی هامدل  و  هوشمند  یستیز  ی هاشبکه  ،یچندوجه  ی هامدل  توسعه  رود یم   انتظار.  است  کرده   ل یتبد  محورداده

 یطراح  و  دیجد  یستیز  ینشانگرها  کشف  ،یستیز  یهاسامانه  ترقیدق  یسازه یشب  امکان   ندهیآ  یهاسال  در 5ی ستیز

 . سازد فراهم را شدهیسازیشخص کاملاً  یدرمان  یراهبردها

 شناسی مولدهای بنیادین و زیستهای زیستی، مدلهوش مصنوعی مولد در ژنتیک: طراحی توالی.  2-8

  یمولکول  یشناسست ی ز  و  کیژنت  یهاپژوهش  در  یدیجد  افق  ،6مولد  یمصنوع   هوش  ظهور  با   یمصنوع   هوش  در  ری اخ  تحول

 موجود   ی هاداده  لیتحل  ا ی   ینیبشیپ   ،یبندطبقه  به  عمدتاً  که  نیماش  یریادگی   متداول  یهاتمیالگور  برخلاف .  است  کرده   جادیا

  یحت  و   یمولکول  یساختارها  د،یجد  یستیز  یهایتوال  شده،آموخته  یالگوها  اساس  بر  قادرند   مولد  یهامدل  پردازند، یم

 ی طراح  یبرا  یبستر  به  ها داده  لیتحل  یبرا  یابزار  از   را  یمصنوع  هوش  م، یپارادا  رییتغ  ن یا.  کنند   د یتول  نو  ی پژوهش  ی هاه یفرض

  هیپا  بر   که 8یستیز  نی اد یبن  ی هامدل  ر،یاخ  یهاسال  در  . [2 ,28]است  کرده   ل یتبد  یستی ز  یهاسامانه  ی مهندس  و 7یستیز

 زبان   از 10نهفته  یهاشینما   نه،یدآمیاس  و  دینوکلئوت  اردهایلیم  بر  آموزش  با  اندتوانسته  اند،افتهی  توسعه 9ترنسفورمرها   یمعمار

 ی ساختار  ،یتکامل   یهایژگیو  قادرند   ،یعیطب  زبان  پردازش  در  بزرگ  ی زبان  یهامدل  مشابه  ها،مدل  نیا.  کنند  جادیا  یستیز

  یی هامدل.  کنند  استخراج  شدهفیتعر  شیپ   از  یهایژگی و  به  ازین  بدون  را  نیپروتئ  و  DNA،  RNA  یهایتوال  یعملکرد  و

  مسائل  از  یعیوس  فیط  در   توانندیم   که  اند داده  نشان   DNABERTو    Nucleotide Transformer  ،Evo  ،ESM  مانند 

 
1- Batch Effects 

2- Transfer Learning 

3- Self-supervised Learning 
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 ,29]باشند  داشته  یتوجهقابل  عملکرد  ژن،  انیب  ینیبشی پ   و  یمیتنظ  عناصر ییشناسا  تا  هاانت یوار  اثر  ینیبشیپ   از  ک،یژنوم

30]  . 

  ی هاشبکه   از  استفاده  با  مولد  یهامدل.  است  یستیز یهایتوال  یطراح  مولد،  یمصنوع   هوش  یکاربردها  نیترمهم  از  یکی

  یهایتوال  قادرند   مولد،   یترنسفورمرها  و 1انتشار   یهامدل  ، (VAEs)  ر یرپذییتغ  ی خودرمزگذارها  ، (GANs)   ی تخاصم  مولد

  پروموترها،   یطراح  امکان  یفناور  نیا.  کنند  دیتول  مشخص  یعملکرد  یهایژگیو   با   را  نیپروتئ  و  DNA،  RNA  دیجد

 ی برا  ازیموردن  زمان  و  کرده  فراهم  را  یمصنوع   یهان یپروتئ  و  یمیتنظ  یهاRNA  ها،چ یبوسوئیر  ،یسیرونو  یهاکنندهت یتقو

  به  مولد  ی هامدل  ،یعملکرد  کیژنت  حوزه  در  . [32 ,31]است  داده   کاهش   یری چشمگ  طوربه  را  یستیز  یهامولکول   یطراح

 بر  یدینوکلئوت  یهاجهش  امد ی پ   توانندیم   هامدل  نیا.  اندشده  لیتبد  یکیژنت   راتییتغ  اثر  ینیبشیپ   یبرا  قدرتمند  یابزار

  ر ی تفس  ق،یطر  نیا  از  و   کنند  یسازه یشب  را  نیپروتئ  ساختار  و  نیکرومات  شیآرا  ،یسی رونو  یفاکتورها  اتصال  ژن،  انیب

  از  حاصل  یهاداده  با   نیاد یبن  یهامدل  بیترک  ن،یهمچن .  بخشند  بهبود  را(  VUS) 2نامشخص   تیاهم  با  یهاانتیوار

  عیتسر  و  هاجهش  یعملکرد   اثر  ینیبشیپ   دقت  شیافزا  موجب(  MAVEs)  هاانتیوار  اثر  یابیارز  چندگانه  یهاآزمون 

 .  [17 ,33]است شده زایماریب ی هاانتیوار ییشناسا

  ل یتحل  یجابه  هوشمند  یهامدل  آن  در  که  یکردیرو  .است 3مولد   یشناسست یز  توسعه  مولد،  یمصنوع   هوش  گرید  کاربرد

  ی رهایمس  قادرند  یمصنوع   هوش  یهاتمیالگور  چارچوب،  نیا  در.  پردازندیم   هاآن  یمنطق  یطراح   به  ،یستیز  یهاسامانه  صرف

  شیپ   از  یعملکردها  با   یستیز  یهاسامانه  ی حت  و  یمصنوع  یکیژنت  ی مدارها  ژن،  میتنظ  یهاشبکه  د،ی جد  یکیمتابول

 واکسن،   یطراح  ک،یژنت  یمهندس  ،4ی بیترک  یشناسست یز  یبرا  ینینو  یهافرصت  ت،یقابل  نیا.  دهند  شنهادیپ   را  شدهنییتع

 . [312 ,28]است  کرده فراهم  ژن بر یمبتن ی هادرمان توسعه و بینوترک  یهامیآنز دیتول

 ر یتفس  تیقابل.  است  همراه  زین  ییهاچالش  با  کیژنت  در  مولد  یمصنوع   هوش  از  استفاده  ر،یچشمگ  یهاشرفتیپ   وجود  با

  ی محاسبات  یبالا  یهانهیهز  ،یآموزش  یهاداده   یریسوگ  بزرگ،  اریبس  یهادادهمجموعه   به  ازین  ن،یادیبن  یهامدل  یبرخ  محدود

  علاوه . شوندیم  محسوب  یفناور  نیا  یهاتیمحدود  نیترمهم  از  دشده،یتول  یهایخروج  یشگاهیآزما  یاعتبارسنج  ضرورت  و

  و   یفکر  تیمالک  ،6یستیز  تیامن  ،5یستیز  یمنیا  نهیزم   در  ی مهم  یهاپرسش  د، یجد  ی ستیز  یهایتوال  یطراح  ن،یا  بر

 ,34]کندیم   ل یتبد  نده یآ  یهاتیاولو  از  ی کی  به  را  یفناور  نیا  مسئولانه  توسعه  که  است  کرده   جاد یا  ی اخلاق  یهاچارچوب 

  کننده یطراح  یفناور  کی  به  یلیتحل  یفناور  کی  از  یمصنوع   هوش  نقش  رییتغ  حال  در  مولد  یمصنوع   هوش  مجموع،  در  . [35

 یطراح  نده یآ  یهاسال  در  ،یچندوجه  مولد   یهاسامانه  و  یستیز  نیادیبن  یهامدل  توسعه  رودیم  انتظار.  است  یستیز  علوم  در

  ی اسابقهیب  دقت  و  سرعت  با  را  شدهیسازیشخص  یهادرمان  توسعه  و  یکیژنت  یهاسامانه  یمهندس   ،یستیز  یهایتوال  هدفمند

 . سازد  ریپذامکان

 
1- Diffusion Models 

2- Variants of Uncertain Significance 

3- Generative Biology 
4- Synthetic Biology 

5- Biosafety 

6- Biosecurity 
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 های ویرایش ژنسازی فناوریکاربرد هوش مصنوعی در بهینه.  2-9

 در   یریچشمگ  تحول  گذشته  دهه  کی  یط  ،CRISPR-Cas  بر  ی مبتن  یهاسامانه  ژهیوبه  ژن،  شیرایو  یهایفناور

  گسترده،  یهاشرفتیپ   وجود  با.  اندکرده  جادیا  ژنوم  یمهندس   و  یکیژنت  یهایماریب  درمان  ،یپزشکستیز  یهاپژوهش

  ش، یرایو  ریمتغ  ییکارا  ،2هدف   از  خارج  یهابرش  وقوع  ،RNA  (gRNA)1  یراهنما  یتوال  نهیبه  انتخاب  رینظ  ییها چالش

  همچنان  ش، یرایو  یعملکرد  یامدهایپ   ینیبشیپ   یدشوار  و  هدف  ی هاسلول  به  یشیرایو  ی هاسامانه  انتقال  یهاتیمحدود

 از   ی کی  به  یمصنوع   هوش  ر،یاخ  یهاسال  در .  روند یم  شمار  به  ی نیبال  ی هاطیمح  در  یفناور  ن یا  گسترده  کاربرد  یاصل  موانع

  و  یطراح  به  هاداده  لی تحل  از  آن  نقش  و  است  شده  لی تبد  هاتیمحدود  نیا  بر  غلبه  یبرا  یمحاسبات  یابزارها  نیترمهم

 .است افتهی گسترش ژن ش یرایو یهاسامانه یسازنه یبه

 بر  آموزش با قیعم یریادگی  یهامدل. است gRNA یسازنه یبه  و یطراح ،یمصنوع  هوش  یکاربردها نیترمهم از یکی

 از  خارج  یهابرش  جادیا  احتمال  و 3هدف   گاهیجا  در  برش  ییکارا  قادرند  ژن،  ش یرایو  یهاشیآزما  از  حاصل  یتوال  هاون یلیم

 هیثانو  ساختار  ،یدینوکلئوت  بیترک  مانند   ییهایژگیو  گرفتن  نظر  در  با  هامدل  نیا.  کنند  ی نیبشیپ   زمانهم  طوربه  را  هدف 

RNA،  ن یکمتر  و  تیاختصاص  نیشتریب  با   ییراهنماها  ژنوم،  یتوال  یهایژگیو  و  یکیژنتیاپ   تیوضع  ،ینیکرومات  یدسترس  

  تعداد   بلکه  دهد،یم  شی افزا  را  gRNA  یطراح  دقت  تنهانه  یمصنوع   هوش  جه،ینت  در.  کنندیم  شنهادیپ   خطا  احتمال

  کاهش   و  ینیبشیپ   گر،ی د  مهم   کاربرد  . دهدیم  کاهش  یتوجهقابل  طوربه  زین  را  یغربالگر  یبرا  ازیموردن  ی تجرب  ی هاشیآزما

.  شودیم  محسوب  CRISPR  بر  ی مبتن  ی هادرمان  در  ی منیا  یاصل  ی هاچالش  از  یکی   که  است  هدف   از  خارج  اثرات

  ی تجرب  یهاداده  و  نیکرومات   ی بعدسه  ساختار  ، یژنومیاپ  یهایژگ یو  ، یتوال  اطلاعات  ادغام   با  نیماش  یریادگی   ی هاتم یالگور

  و  کرده  ینیبشیپ   را  ناخواسته  برش  بالقوه  یهاگاهیجا   قادرند  ،CIRCLE-seq  و  GUIDE-seq  مانند   یی هاروش  از  حاصل

  در   یمهم  نقش  و  کرده  لیتسه  را  ترمن یا  یشیرایو  یها سامانه  انتخاب  ت،یقابل  نیا.  کنند  یبندرتبه   را  هاآن   وقوع  احتمال

 .دارد ژن شیرایو یها یفناور ینیبال یکاربردها توسعه

  در بلکه  .ستین محدود CRISPR-Cas9 سامانه یسازنهیبه به تنها  ی مصنوع  هوش که اند داده نشان ریاخ یهاشرفتیپ 

  یی کارا  ی نیبشیپ   یبرا  قیعم  یریادگی   ی هامدل.  کندیم   فا یا  ی اساس  نقش   زین  ژن  ش یرایو  ی هایفناور  د یجد   یهانسل  توسعه

  احتمال  ،یتوال  یهایژگ یو  لیتحل  با  قادرند  و  اند شده  یطراح  CRISPR  نوظهور  یهاسامانه  و 5نخست  شیرایو  ،4باز   شیرایو

  امکان  کردیرو  نیا.  کنند  ینیبش یپ   را  یکیژنت  رییتغ  هر  یعملکرد  یامدهایپ   و  یجانب  محصولات  جادیا  ش،یرایو  تیموفق

  در   یمصنوع   هوش  ،gRNA  یطراح  بر  علاوه  . سازدیم  فراهم  یکیژنت  هدف  هر  یبرا  را  شیرایو  راهبرد  نیترقیدق  انتخاب

  بر  یمبتن ساختار ینیب شیپ  ، ینیپروتئ ن یادیبن ی هامدل  بیترک. است افتهی  یاندهیفزا نقش زین Cas یهانیپروتئ یمهندس

  یی کارا  تر،کوچک  اندازه  شتر،یب  تیاختصاص  با  دی جد  یشگرهایرایو  یطراح  ای ییشناسا  امکان  مولد،  یطراح  و  قیعم  یریادگی

  یشگرهایرایو  باز،   یشگرهایرایو  د،ی جد  نسل  ینوکلئازها  توسعه  ریمس  کردهایرو  نیا.  است  کرده   فراهم  را  بهتر  ی منیا  و  بالاتر
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  کاهش  را  ی شگاهیآزما  یاعتبارسنج  و   ی محاسبات  یطراح  انی م  فاصله  و   کرده  عیتسر  را  ژن  انتقال  ن ینو  یهاسامانه  و  نخست

  ی هامدل.  است  ژن  شیرایو  یعملکرد  یامدهایپ   ینیبشیپ   یبرا  یمصنوع   هوش  از  استفاده  گر،ید  نوظهور  کاربرد  .اندداده

  ی سلول  ی رسانامی پ   یرهایمس  ، یمیتنظ  یهاشبکه  ژن،  انیب  بر  یکیژنت  راتییتغ  اثر  ش، یآزما  انجام   از  ش یپ   توانند یم  ی محاسبات

  نه یهز  کاهش   و   ترق یدق   ی هاشیآزما  یطراح  مناسب،   یدرمان   اهداف   انتخاب   ت، یقابل  نیا.  کنند  یسازهیشب  را   سلول  پیفنوت  و

  هوش  بر  یمبتن 1ی مجاز  سلول  مفهوم  توسعه  ر،یاخ  یها سال  در.  است  ساخته  ر یپذامکان  را  ی ژن  یهادرمان  توسعه  زمان  و

 .است کرده  جادیا  یستیز یهاشیآزما یاجرا از شی پ  ژن شیرایو  یامدهای پ  یابیارز یبرا یدی جد اندازچشم ،یمصنوع 

  یوابستگ.  است  روروبه  ییهاچالش  با   همچنان  ژن  ش یرایو  در  یمصنوع   هوش  کاربرد  توجه،  قابل   یهاشرفتیپ   وجود  با

  ر ی تفس  تیقابل  نوظهور،  ی هاسامانه  یبرخ  یبرا  یتجرب  یها داده  بودن  محدود  ،یآموزش  یها داده   تنوع  و  تیفیک  به  هامدل

  نیترمهم  از  ،ی نیبال  و  ی شگاهیآزما  طیشرا  در  جینتا  یاعتبارسنج  ضرورت  و  قیعم  یریادگی   یهامدل  یبرخ  نییپا

  نیتدو  ضرورت  ،یژنوم  یهاشیرایو  یطراح  در  هوشمند  یهاسامانه  از  استفاده  ن،یا  بر  علاوه.  هستند  موجود  یهاتیمحدود

 یمصنوع   هوش  مجموع،  در  .است  ساخته  آشکار  شیپ   از  ش یب  را  یقانون  نظارت  و  یستیز  یمنیا  ،یاخلاق  قیدق  یهاچارچوب 

  و  قیدق  ر،یپذ ینیبشی پ   ییهاسامانه  به  خطا  و  آزمون  بر  یمبتن  یی هاسامانه  از  ژن  شیرایو  یهایفناور  گاهیجا  رییتغ  حال  در

  یژن  ی هادرمان  یطراح  ژن،   شیرایو  نینو  یهایفناور  با   یمصنوع   هوش  قیتلف  رود یم   انتظار.  است  محورداده

 یشتریب  دقت  و  سرعت  با  را  ژنوم  یمهندس  یابزارها  ندهیآ  نسل  توسعه  و  هدف  از  خارج  خطرات  کاهش  شده،ی سازیشخص

 . سازد  ریپذامکان

 های فنی، ملاحظات اخلاقی و الزامات حقوقی کاربرد هوش مصنوعی در ژنتیکچالش.  2-10

  ی فناور  نیا  انتقال  ژن،  شیرایو   و  قیدق  یپزشک  ،یژنوم  یهاداده  لیتحل  در  یمصنوع   هوش  ریچشمگ  یهاشرفتیپ   وجود  با

  یهاتیمحدود  به  تنها  هاچالش  نیا.  است  روروبه  یمتعدد  ی هاچالش  با   همچنان  ی نیبال  یکاربردها   به  ی پژوهش  یهاطیمح  از

  استقرار  و رشیپذ اعتماد، تیقابل بر توانندیم و دارند زین  یاجتماع  و یحقوق ،ی اخلاق ابعاد  بلکه شوند،ینم محدود یمحاسبات

  انیم  تعادل  جادیا  مستلزم  یفناور  نیا  مسئولانه  توسعه  رو،نیازا.  بگذارند  ریتأث  کیژنت  در  یمصنوع   هوش  یهاسامانه  منیا

 .  [37 ,36]است افراد حقوق  از حفاظت  و تیشفاف ،یمنیا ،ینوآور

 طور به  یمصنوع   هوش  یهامدل  عملکرد.  است  یآموزش  یهاداده  یندگ ینما  و  تیفیک  ، یفن   یهاچالش  نیترمهم  از  یکی

  بر   عمدتاً   موجود،  یکیژنت   داده   ی هاگاهی پا  از  یاریبس.  است  وابسته  ی ژنوم  ی هاداده  بودن  کامل   و   تنوع  ت، یفیک  به  میمستق

  کاهش   موجب  تواندیم   که  ی موضوع   دارند؛   ی قوم  ی هاگروه  ریسا  از  یمحدود  ی ندگینما  و   هستند  متمرکز  یی اروپا  یهات یجمع

 نییتع  یهاروش  در  تفاوت  ن،یا  بر   علاوه.  شود  یتمیالگور  یریسوگ  شیافزا  و   شده مطالعه  کمتر  ی هاتیجمع  در  ها مدل  دقت

  دهد یم  کاهش   را  هامدل  یریپذمیتعم  تیقابل  ،یچندمرکز  یهاداده  ی ناهمگون  و   بچ  اثرات  داده،   پردازش  یاستانداردها  ،یتوال

  یهامدل 2ی ریرپذیتفس  ت یقابل  گر، ید  مهم  چالش   .3]37 ,8 [دهدیم  قرار  ریتأث  تحت  ینیبال   یهاطیمح  در  را  ج ینتا  اعتبار   و

  از  اگرچه ق،یعم یعصب ی هاشبکه و  نیاد یبن ی هامدل ژهیوبه ق،یعم  یریادگی  یهاتمیالگور از یاریبس. است یمصنوع  هوش
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  که   ،ینیبال  کیژنت  در.  ستین  شفاف  پزشکان  و  پژوهشگران  یبرا  هاآن  یریگمیتصم  ندیفرآ  اما  برخوردارند،  یی بالا  دقت

  اعتماد  تواندیم  اهیس  جعبه  یهامدل  به  صرف  یاتکا  باشند،  داشته  یمهم  یارث  ای  ی درمان  یامدهایپ   توانندیم   هامیتصم

  ی هاچارچوب  و(  XAI) 1ر یپذح یتوض  یمصنوع   هوش  یهاروش   توسعه  رو،نیازا.  دهد  کاهش  را  مارانیب  و  متخصصان

   . [36 ,39]است شده ل یتبد حوزه نیا یاصل یهاتیاولو از یکی به مستقل، یاعتبارسنج

. شودیم  محسوب  ها دغدغه  نیترمهم  از  یکی  یکیژنت  یهاداده  تیامن  و  یخصوص  میحر  از  حفاظت  ،یاخلاق  منظر  از

  دارند؛   خانواده  یاعضا  به  انتساب  قابل  و  داری پا  فرد،منحصربه   یتیماه  یکیژنت  اطلاعات  ،یپزشک  یهاداده  از  یاریبس  برخلاف

  و  یخانوادگ  یمحرمانگ  نقض  ،یکیژنت  ضیتبع  جمله  از  فرد،  از  فراتر  ییامدهایپ   تواندیم  ها داده  نیا  یافشا  ن،یبنابرا

  ، 2فدرال  یریادگی  مانند  ییهاروش  ل،یدل  نیهم  به.  باشد  داشته  همراه  به  اشتغال  ای  مهیب  حوزه   در  یاحتمال  یهاسوءاستفاده

  کاهش   یبرا  نینو  یراهکارها  عنوانبه 4ی تفاضل  یخصوص  میحر  حفظ  و  چندطرفه  امن  محاسبات  ،3ختیهمر  یرمزنگار

  یهایفناور  به  یدسترس  در  یبرابر  و  یتمیالگور  عدالت  گر،ید  مسئله  . [37 ,40]اندگرفته  قرار  توجه  مورد  یتیامن  مخاطرات

  یمصنوع   هوش  یهاسامانه  نباشند،  ها تیجمع  همه  ندهینما   هاتمیالگور  یطراح  ای   یآموزش  یهاداده  اگر.  است  یمصنوع   هوش

  یهای نابرابر  جه،ینت  در  و  باشند  داشته  یترف یضع  عملکرد  ییایجغراف  ای  یتیجنس  ،یقوم  ی هاگروه   یبرخ  یبرا  است  ممکن

  ی اب یارز  منصفانه،  ی هاتمیالگور  توسعه  بر   یالمللنیب  یهاسازمان  از  یاریبس  رو،نیازا.  کنند   دی تشد  را  سلامت  خدمات  در  موجود

 ,41]شود حفظ یکیژنت ی هایریگمیتصم در  عدالت  تا  اند کرده  دی تأک متنوع  یهادادهمجموعه  از  استفاده و یریسوگ مستمر

38]  . 

  هوش   منیا  استقرار  در  یاکنندهنییتع  نقش  زین  ینظارت   و  یحقوق  یهاچارچوب  ،یاخلاق   و  یفن  یهاچالش  کنار  در

  و(  EU AI Act)  اروپا  هیاتحاد  یمصنوع   هوش  قانون  مانند  یمقررات  بیتصو  ر،یاخ  یهاسال  در.  دارند  کیژنت  در  یمصنوع 

  بر . است  سکیر  یابیارز  بر  یمبتن  یگذارقانون  ی هانظام  یسوبه  حرکت  دهنده نشان ،یالمللنیب  یهاسازمان  ی هادستورالعمل 

  ی هاداده  ل یتحل  و   یدرمان   یریگمیتصم  ،یماریب  صیتشخ  در   استفاده   مورد  ی مصنوع   هوش  ی هاسامانه  کرد، یرو  نیا  اساس

  یانسان  نظارت  داده،   تی فیک  ت، یشفاف  ، یابیرد  تیقابل  ،یمنیا  نظر  از  د یبا   و   رند یگیم  قرار  پرخطر  یهاسامانه  گروه   در  یکیژنت

  مولد،   یمصنوع   هوش  و  نیادیبن  یهامدل  توسعه  گر،ید  یسو   از  . [43 ,42]شوند  یابیارز  مستمر  طوربه   استقرار  از  پس  شی پا  و

  هنوز.  است  کرده   جادیا  دشده یتول  یهایخروج  یعلم  اعتبار  و  یحقوق  تیمسئول  ،یفکر  تیمالک  درباره  یدیجد   یهاپرسش

 ت یمسئول  نادرست،  یدرمان   راهبرد  ک ی  شنهادیپ   ای   یمصنوع   هوش  مدل  ک ی  ینیبشیپ   در   خطا  بروز  صورت  در  ستین  مشخص

  ی هامدل  از  استفاده   ن،یهمچن.  بود  خواهد   معالج   پزشک  ا ی  سلامت   خدمات   دهندهارائه   تم، یالگور  دهندهتوسعه  عهده   بر  یحقوق

 کنترل  و  یستیز  تیامن  ،یستیز  یمنیا  نهیزم  در   دیجد  یاستانداردها  نیتدو  ضرورت  ،یستیز  یهایتوال  یطراح  در  مولد

  کیژنت در ی مصنوع  هوش  کاربرد نده یآ مجموع،  در . [44 ,34]است ساخته آشکار ش یپ  از ش یب  را یاحتمال ی هاسوءاستفاده

  ت یشفاف  شیافزا  استاندارد،  یاداده  یهارساختیز  جادی ا  مستلزم  بلکه  ست،ین  وابسته  ترقیدق  ی هاتمیالگور  توسعه  به  تنها

  حقوق،   انه،یرا  علوم  ک،یژنت  متخصصان  انیم  یهمکار  تیتقو  و  یستیز  اخلاق   اصول  تیرعا  منسجم،  نیقوان  نیتدو  ها،مدل
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  توسعه   یبرا  یمصنوع   هوش  گسترده  یهات یظرف  از  توانیم  یچارچوب  نیچن  در  تنها.  است  گذاراناستیس  و  یپزشک  اخلاق 

 . کرد ی برداربهره مسئولانه و  عادلانه من،یا یشکل به کیژنوم ی هاپژوهش و  یژن یهادرمان ق، یدق یپزشک

 های نوظهور در همگرایی هوش مصنوعی و ژنتیک اندازهای آینده و فناوریچشم.  11- 2

ابزارهای تحلیلی است و به سمت ایجاد  همگرایی هوش مصنوعی و ژنتیک در حال ورود به مرحله از توسعه  ای فراتر 

های پژوهشی  های زیستی را در مقیاس چندلایه تفسیر کرده، فرضیه کند که قادرند دادههای هوشمندی حرکت میسامانه

انداز،  صورت خودکار انجام دهند. در این چشمهای زیستی را بهتولید کنند و حتی بخشی از فرایند طراحی و اجرای آزمایش

ها به یک زیرساخت شناختی برای تولید دانش زیستی تغییر خواهد  نقش هوش مصنوعی از یک ابزار کمکی برای تحلیل داده

طور  شده را بهسازییهای شخص ها و توسعه درمانهای ژنومی، تشخیص بیماریتواند شیوه انجام پژوهشکرد؛ تغییری که می

  [7 ,36]. اساسی متحول سازد

 ها با آموزش بر روی میلیاردها نوکلئوتیداست. این مدل های بنیادین زیستیترین روندهای آینده، توسعه مدلکی از مهمی

DNAهای، توالی  RNAهای  جامعی از سامانه 1هایمیکس، قادر خواهند بود نمایشهای چندا، ساختارهای پروتئینی و داده

های سنتی که برای یک کاربرد ای از وظایف ژنومی قابل استفاده باشند. برخلاف مدلزیستی ایجاد کنند که در طیف گسترده 

بینی  برای مسائل مختلف از جمله پیش 3مجدد و تنظیم   2ش های بنیادین قابلیت انتقال دانشوند، مدلمشخص طراحی می

رود به هسته کنند و انتظار میهای ژنومی را فراهم میو تفسیر داده RNA ها، شناسایی عناصر تنظیمی، طراحیاثر واریانت

زیستی در سالاصلی سامانه تبدیل شوندهای هوشمند  آینده  توسعه دوقلوهای دیجیتال   [34 ,13].های  روند مهم دیگر، 

های تصویربرداری، سوابق الکترونیک های ژنومی، ترنسکریپتومی، پروتئومی، دادهاست. در این رویکرد، با ادغام داده 4زیستی

تواند پاسخ او به داروها، خطر بروز بیماری،  شود که میسلامت و اطلاعات محیطی، یک مدل دیجیتال پویا از هر فرد ایجاد می

پیش را  درمانی  مداخلات  نتایج  و  ژنتیکی  اختلالات  سامانهپیشرفت  چنین  کند.  زمینهبینی  پزشکی هایی  در  تحول  ساز 

گیری فردمحور خواهند بود و امکان ارزیابی مجازی سناریوهای درمانی را پیش از اجرای بالینی فراهم  بینانه و تصمیمپیش

های زبانی بزرگ فراتر  است که از مدل 5محورهای نوظهور، هوش مصنوعی عاملیکی دیگر از فناوری 4].5 [36 ,خواهند کرد

ها بتوانند  رود این سامانهای از وظایف پژوهشی است. انتظار میریزی، استدلال و اجرای خودکار زنجیرهرفته و قادر به برنامه

های مناسب و  های بیوانفورماتیکی، انتخاب مدلهای ژنومی، طراحی تحلیلبا جستجوی خودکار منابع علمی، استخراج داده

های هوشمند توجهی از فرایند تحقیقات ژنتیک را تسریع کنند. در آینده، این عاملهای پژوهشی، بخش قابلتولید گزارش

  [46]. شناسی مولکولی فعالیت کنندعنوان دستیاران پژوهشی تخصصی در کنار متخصصان ژنتیک و زیست توانند بهمی
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ها،  سرعت در حال توسعه است. در این سامانهبه  1های خودرانهای آزمایشگاهی نیز مفهوم آزمایشگاهدر حوزه پژوهش

با اتصال به تجهیزات رباتیک، سامانهالگوریتم  ابزارهای توالیهای هوش مصنوعی  یابی، چرخه طراحی های تصویربرداری و 

به  را  اصلاح فرضیه  و  نتایج  تحلیل  آزمایش،  اجرای  انجام میفرضیه،  رویکردی میصورت خودکار  زمان  دهند. چنین  تواند 

طور چشمگیری کاهش  های ژنی را بههای ویرایش ژن و توسعه درمانهای عملکردی، طراحی سامانهموردنیاز برای کشف ژن

ها درباره محرمانگی اطلاعات ژنتیکی  از سوی دیگر، افزایش نگرانی [48 ,47]. های زیستی را افزایش دهددهد و بازده پژوهش

به یکی از محورهای اصلی تحقیقات آینده تبدیل   2کننده حریم خصوصی موجب شده است که توسعه هوش مصنوعی حفظ

یادگیری توزیعشود. روش  یادگیری فدرال،  را هایی مانند  امکان  این  امن چندطرفه  شده، رمزنگاری همریخت و محاسبات 

انتقال مستقیم دادهکنند که مدلفراهم می ها علاوه بر  های ژنومی آموزش ببینند. این فناوریهای هوش مصنوعی بدون 

های  کاهش خطر افشای اطلاعات حساس، همکاری میان مراکز پژوهشی و درمانی را نیز تسهیل کرده و امکان ایجاد مدل

  [37 ,49]. سازندها را فراهم میجهانی با حفظ محرمانگی داده

ها قادر خواهند  همراه خواهد بود. این سامانه 3انداز آینده این حوزه همچنین با گسترش هوش مصنوعی چندوجهیچشم

های ژنومی، تصاویر پاتولوژی، تصاویر پزشکی، اطلاعات مولکولی، پرونده الکترونیک سلامت و حتی متون علمی را  بود داده

های مشترک، تصویری جامع از وضعیت زیستی هر بیمار ارائه دهند.  زمان تحلیل کنند و از طریق ایجاد نمایشصورت همبه

می مدلانتظار  چنین  بیماریرود  زودهنگام  تشخیص  در  مهمی  نقش  درمانهایی  انتخاب  پیچیده،  و  های  هدفمند  های 

ایفا کنندبینی دقیقپیش بالینی  پیشرفت   در   [47].تر پیامدهای  های فناورانه، آینده همگرایی هوش مصنوعی و  کنار این 

ها، اعتبارسنجی چندمرکزی، آموزش ای استاندارد، افزایش قابلیت تفسیر مدلهای دادهژنتیک وابسته به توسعه زیرساخت

های حقوقی و اخلاقی هماهنگ خواهد بود. همکاری میان متخصصان ژنتیک، علوم نیروی انسانی متخصص و تدوین چارچوب 

ها  برداری ایمن و مسئولانه از این فناوری ای در بهرهکنندهگذاران، نقش تعیینفناوری، اخلاق زیستی و سیاستداده، زیست

انتظار می ابزار تحلیلی به یک شریک شناختی در  خواهد داشت. در مجموع،  از یک  آینده، هوش مصنوعی  رود طی دهه 

شناسی  گیری نسل جدیدی از پزشکی دقیق، زیستهای ژنتیکی تبدیل شود و زمینه شکلپژوهش، تشخیص و درمان بیماری

  [37 ,36]. های ژنی هوشمند را فراهم سازدها و درمانسامانه

 

 گیری نتیجه .3

  اندازچشم  ،یمصنوع   هوش  و  کسیمچندا  یهایفناور  د،یجد  نسل   یتوال  نییتع  ک،یژنوم   یهایفناور  زمان هم  شرفتیپ 

  که  دهدیم  نشان  یمرور  مطالعه  نیا  یهاافتهی.  است  کرده  دگرگون  نیادیبن  طوربه   را  کیژنت   ینیبال  یکاربردها  و   هاپژوهش

  ل یتحل امکان کردن فراهم  با ، یستیز نیادیبن یهامدل و  قیعم یریادگی  ن،یماش یریادگی   یهاروش ژهیوبه ،یمصنوع  هوش

.  کند یم   فایا  یکیژنت  ی هالیتحل  اسیمق  و  سرعت  دقت،   یارتقا  در  یاکنندهنییتع  نقش  ،یچندبعد   و   دهیچیپ   یستیز  یهاداده
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  ها،ژن  عملکرد   کشف  در  بلکه   کرده،   لیتسه  را  زایماریب  ی هاانتیوار  یی شناسا   و   یژنوم  یها داده  ریتفس  تنهانه  یفناور  نیا

  ژن  شیرایو  یهایفناور  یسازنه یبه  ،یستیز یهامولکول یطراح ق، یدق ی پزشک توسعه کس،یچنداُم یهاداده یسازکپارچه ی

 .است شده لیتبد  یپزشکست یز یها پژوهش یاصل ارکان از ی کی به زین دارو کشف ی ندهایفرا عیتسر و

 رییتغ  حاصل  بلکه  ست،ین  ها انهیرا  یپردازش  توان  شی افزا  از  یناش   صرفاً   یکنون  تحول  که  دهدیم   نشان  موجود  شواهد  مرور

 ی ابزارها  سطح  از  یمصنوع   هوش  یهاتمیالگور  کرد،یرو  نیا  در.  است  یستیز  یهاداده  از  دانش  استخراج  وهیش  در  میپارادا

  یمولکول ی امدهایپ  ینی بشیپ  ، یستیز یهاهیفرض د یتول ده،یچیپ   یالگوها یی شناسا  یبرا ییهاسامانه به و  رفته فراتر یلیتحل

  یپزشک  به  یواکنش  یپزشک   از  گذار  یبرا   را  نهیزم  تحول،  ن یا.  اندشده  لیتبد  ینیبال  و  یپژوهش  یهای ریگمیتصم  از  یبانیپشت  و

  ی هادرمان  توسعه  و  ها یماریب  سازوکار  شناخت  یبرا  را  یاتازه  یهاافق  و  کرده  فراهم  فردمحور  و  رانهیشگیپ   نانه،یبشیپ 

  رفع   مستلزم  کیژنت  در  یمصنوع   هوش  از  گسترده  یبرداربهره  ر،یچشمگ  یهاتیظرف  نی ا  وجود  با  .است  گشوده  هدفمند 

 یخصوص  میحر  حفظ  ،یتمیالگور  یریسوگ  ها،مدل  ریتفس  تیقابل  ها، داده  یاستانداردساز  و  تیفیک  جمله  از  یمهم  یهاچالش

  از   شی ب  حوزه،  نیا  ندهی آ  تیموفق. است  شفاف  یحقوق  و  ی اخلاق   یهاچارچوب   ن یتدو  و  ینی بال  یاعتبارسنج  ، یکیژنت  اطلاعات

 ی ارشته انیم  یهمکار  ر،یتفس  قابل  یمصنوع   هوش  یهامدل  توسعه  اعتماد،  قابل  یاداده  یهارساخت یز  جادیا  به  ز،یچ  هر

  از  مسئولانه  و   منیا  استفاده   یبرا  یالمللنیب  ی استانداردها  نیتدو   و   ، یپزشک  و  یفناورست ی ز  داده،   علوم  ک،یژنت  متخصصان

 .بود خواهد وابسته یفناور نیا

  دانش  ییافزاهم  در  بلکه  ،یمصنوع   هوش  با  متخصصان  ینیگزیجا  در  نه  نینو  کیژنت  ندهیآ  که  است  آن  مقاله  یاصل  امیپ 

 را   ی نیبال  و  یعلم  ارزش  نیشتریب  یزمان   یمصنوع   هوش.  گرفت  خواهد  شکل  هوشمند  یهاسامانه  یمحاسبات  توان  و  یستیز

 ع یتسر  ،یریگمیتصم  ت یفیک  یارتقا  یبرا  یابزار   عنوانبه  پزشکان،  و  پژوهشگران  یتخصص  دانش   کنار  در  که  کرد  خواهد  جادیا

  جاد یا  اعتماد،  قابل  یهاتم یالگور  توسعه   در  یگذارهیسرما  رو،  نیا  از.  شود  گرفته  کاربه  قیدق  یپزشک  توسعه  و  یعلم  اکتشافات

  تحقق   الزامات  نیترمهم  از  متخصص،  یانسان  یروی ن  آموزش  و  یارشته نیب  یهایهمکار  گسترش  استاندارد،  داده  یهاگاهیپا

 . بود خواهد کیژنت در  ینیبال ی کاربردها و  هاپژوهش  ندهیآ نسل

 

 مراجع 

1. Saremi, A., Abbasi, B., Karimi-MansoorAbad, E., and Ashourian, Y. (2023). Artificial Intelligence 

in Medical Genetics: Enhancing Genetic Counseling and Patient Care through Advanced Data 

Analysis. Sarem Journal of Medical research, 8(3), 181-193. 
2. Ghosh, S., Zhao, X., Alim, M., Brudno, M., and Bhat, M. (2025). Artificial intelligence applied to 

‘omics data in liver disease: Towards a personalised approach for diagnosis, prognosis and treatment. 

Gut, 74(2), 295-311. 

3. Vilhekar, R. S., and Rawekar, A. (2024). Artificial intelligence in genetics. Cureus, 16(1). 
4. Chen, Y. M., Hsiao, T. H., Lin, C. H., and Fann, Y. C. (2025). Unlocking precision medicine: 

clinical applications of integrating health records, genetics, and immunology through artificial 

intelligence. Journal of Biomedical Science, 32(1), 16. 



 
 

 //:ir.bcnfbchttps. 21صفحه  

5. Duong, D., and Solomon, B. D. (2025). Artificial intelligence in clinical genetics. European 

Journal of Human Genetics, 33(3), 281-288. 

6. Maqsood, K., Hagras, H., and Zabet, N. R. (2024). An overview of artificial intelligence in the 

field of genomics. Discover Artificial Intelligence, 4(1), 9. 

7. Li, Y., Stanojevic, S., and Garmire, L. X. (2022). Emerging artificial intelligence applications in 

spatial transcriptomics analysis. Computational and Structural Biotechnology Journal, 20, 2895-

2908. 

8. Reddy, S. S. P., Francis, D. L., Thirumoorthi, H., Manohar, B., Krishnan, S. A., and Chopra, S. S. 

(2023). Artificial intelligence in the genomics era: a blessing or a curse. Journal of Regenerative 

Biology and Medicine, 5(3), 228-235. 

9. Goecks, J., Jalili, V., Heiser, L. M., and Gray, J. W. (2020). How machine learning will transform 

biomedicine. Cell, 181(1), 92-101. 

10. Thomson, T., Li, G., Strilchuk, A., Cui, H., Wang, B., and Li, B. (2026). Harnessing artificial 

intelligence to advance CRISPR-based genome editing technologies. Nature Reviews Genetics, 27, 

212–230. 

11. Tanaka, M. (2024). From Serendipity to Precision: Integrating AI, Multi-Omics, and Human 

Models for Personalized Neuropsychiatric Care. 

12. Aradhya, S., Facio, F. M., Metz, H., Manders, T., Colavin, A., Kobayashi, Y., ... and Nussbaum, 

R. L. (2023, September). Applications of artificial intelligence in clinical laboratory genomics. In 

American Journal of Medical Genetics Part C: Seminars in Medical Genetics (Vol. 193, No. 3, p. 

e32057). Hoboken, USA: John Wiley and Sons, Inc.. 

13. Avsec, Ž., Agarwal, V., Visentin, D., Ledsam, J. R., Grabska-Barwinska, A., Taylor, K. R., ... 

and Kelley, D. R. (2021). Effective gene expression prediction from sequence by integrating long-

range interactions. Nature methods, 18(10), 1196-1203. 

14. Olawade, D. B., Kade, A., Egbon, E., Usman, S. O., Fapohunda, O., Ijiwade, J., and Ogbonna, 

C. E. (2025). Bioinformatics and artificial intelligence in genomic data analysis: current advances 

and future directions. Molecular Genetics and Genomics, 300(1), 111. 

15. ZENG, W. Y., ZHENG, S. Y., ZHAO, X. Q., WANG, Z., and ZHANG, Y. J. (2026). Advances 

in generative biology and bio-inspired artificial intelligence. Chinese Bulletin of Life Sciences, 38(2), 

248-267. 

16. Zhou, J., Li, H., Chen, S., Chen, Z., Han, Z., and Gao, X. (2025). Large language models in 

biomedicine and healthcare. npj Artificial Intelligence, 1(1), 44/. 

17. Frazer, J., Notin, P., Dias, M., Gomez, A., Min, J. K., Brock, K., ... and Marks, D. S. (2021). 

Disease variant prediction with deep generative models of evolutionary data. Nature, 599(7883), 91-

95. 

18. Heumos, L., Schaar, A. C., Lance, C., Litinetskaya, A., Drost, F., Zappia, L., ... and Theis, F. J. 

(2023). Best practices for single-cell analysis across modalities. Nature Reviews Genetics, 24(8), 

550-572. 

19. Ji, J., Chen, B., Lou, H., Hong, D., Zhang, B., Pan, X., ... and Yang, Y. (2024). Aligner: Efficient 

alignment by learning to correct. Advances in Neural Information Processing Systems, 37, 90853-

90890. 

20. Wong, A. K., Sealfon, R. S., Theesfeld, C. L., and Troyanskaya, O. G. (2021). Decoding disease: 

from genomes to networks to phenotypes. Nature Reviews Genetics, 22(12), 774-790. 

21. Critical Assessment of Genome Interpretation Consortium. (2024). CAGI, the Critical 

Assessment of Genome Interpretation, establishes progress and prospects for computational genetic 

variant interpretation methods. Genome Biology, 25, 53.  



 
 

 //:ir.bcnfbchttps. 22صفحه  

22. Riccio, C., Jansen, M. L., Guo, L., and Ziegler, A. (2024). Variant effect predictors: A systematic 

review and practical guide. Human Genetics, 143(5), 625–634. 

23. Jain, S., Bakolitsa, C., Steven, E. B., Radivojac, P., Moult, J., Repo, S., ... and Kim, S. (2024). 

Critical assessment of genome interpretation consortium. CAGI, the critical assessment of genome 

interpretation, establishes progress and pprospects for computational genetic variant interpretation 

methods. Genome Biology, 25(1), 1-46. 

24. Novakovsky, G., Dexter, N., Libbrecht, M. W., Wasserman, W. W., and Mostafavi, S. (2023). 

Obtaining genetics insights from deep learning via explainable artificial intelligence. Nature Reviews 

Genetics, 24, 125–137.   
25. Lin, P. C., Tsai, Y. S., Yeh, Y. M., and Shen, M. R. (2022). Cutting-edge AI technologies meet 

precision medicine to improve cancer care. Biomolecules, 12(8), 1133. 

26. Donadio, D., and Terry, S. F. (2023). The application of artificial intelligence in the diagnosis of 

cancer and rare genetic diseases. Genetic Testing and Molecular Biomarkers, 27(7), 203-204. 

27. Dlamini, Z., Skepu, A., Kim, N., Mkhabele, M., Khanyile, R., Molefi, T., ... and Hull, R. (2022). 

AI and precision oncology in clinical cancer genomics: From prevention to targeted cancer therapies-

an outcomes based patient care. Informatics in Medicine Unlocked, 31, 100965. 

28. van Breugel, B., Liu, T., Oglic, D., and van der Schaar, M. (2024). Synthetic data in biomedicine 

via generative artificial intelligence. Nature Reviews Bioengineering, 2(12), 991-1004. 

29.  Dalla-Torre, H., Gonzalez, L., Mendoza-Revilla, J., Lopez Carranza, N., Grzywaczewski, A. H., 

Oteri, F., ... and Pierrot, T. (2025). Nucleotide transformer: building and evaluating robust foundation 

models for human genomics. Nature Methods, 22(2), 287-297. 

30. Hayes, T., Rao, R., Akin, H., Sofroniew, N. J., Oktay, D., Lin, Z., ... and Rives, A. (2025). 

Simulating 500 million years of evolution with a language model. Science, 387(6736), 850-858. 
31. Tang, X., Dai, H., Knight, E., Wu, F., Li, Y., Li, T., and Gerstein, M. (2024). A survey of 

generative AI for de novo drug design: new frontiers in molecule and protein generation. Briefings 

in Bioinformatics, 25(4), bbae338. 

32. Zhang, J., Yang, Y., Si, J., Chen, D., Dong, C., and Han, Z. (2025). Artificial intelligence in the 

discovery and modification of biological elements in medicinal plants. Medicinal Plant Biology, 4(1). 

33. Livesey, B. J., and Marsh, J. A. (2023). Updated benchmarking of variant effect predictors using 

deep mutational scanning. Molecular systems biology, 19(8), MSB202211474. 

34. Notin, P., Rollins, N., Gal, Y., Sander, C., and Marks, D. (2024). Machine learning for functional 

protein design. Nature biotechnology, 42(2), 216-228. 

35. Niu, K., Wang, Y., Zou, L., and Huang, J. (2026). When Biology Meets Medicine: A Perspective 

on Foundation Models. Advanced Intelligent Discovery, e202500245. 

36. Topol, E. J. (2019). High-performance medicine: the convergence of human and artificial 

intelligence. Nature medicine, 25(1), 44-56. 

37.  Nogel, M. (2025). Sustainable and equal integration of genomics into healthcare. JOURNAL OF 

INFRASTRUCUTRE, POLICY AND DEVELOPMENT, 9(1), No-10090. 

38. Ghassemi, M., Oakden-Rayner, L., and Beam, A. L. (2021). The false hope of current approaches 

to explainable artificial intelligence in health care. The lancet digital health, 3(11), e745-e750. 

39. González-Alday, R., García-Cuesta, E., Kulikowski, C. A., and Maojo, V. (2023). A scoping 

review on the progress, applicability, and future of explainable artificial intelligence in medicine. 

Applied Sciences, 13(19), 10778. 

40. Torkzadehmahani, R., Nasirigerdeh, R., Blumenthal, D. B., Kacprowski, T., List, M., 

Matschinske, J., ... and Baumbach, J. (2022). Privacy-preserving artificial intelligence techniques in 

biomedicine. Methods of information in medicine, 61(S 01), e12-e27. 



 
 

 //:ir.bcnfbchttps. 23صفحه  

41. World Health Organization. (2024). Ethics and governance of artificial intelligence for health: 

large multi-modal models. WHO guidance. World Health Organization. 

42. Lognoul, M. (2025). Regulation (EU) 2024/1689 laying down harmonised rules on artificial 

intelligence (Artificial Intelligence Act–AI Act). Revue du Droit des Technologies de l'information, 

(3-4), 145-189. 

43. Food, U. S. (2025). Marketing Submission Recommendations for a Predetermined Change 

Control Plan for Artificial Intelligence-Enabled Device Software Functions: Guidance for Industry 

and Food and Drug Administration Staff. Guidance Document. Silver Spring, MD: US Food and 

Drug Administration. 

44. Rauf, S., Shahid, A., Faizan, M., Khalid, M. N., and Amjad, I. (2024). CRISPER/CAS: a potential 

tool for genomes editing. 

45. Ammar, M., and Al-Raweshidy, H. (2023). Integration of Digital Twins and Artificial 

Intelligence for Classifying Cardiac Ischemia. Journal of Artificial Intelligence, 5, 195. 

46. Gridach, M., Nanavati, J., Abidine, K. Z. E., Mendes, L., and Mack, C. (2025). Agentic ai for 

scientific discovery: A survey of progress, challenges, and future directions. arXiv preprint 

arXiv:2503.08979. 

47. Rapp, J. T., Bremer, B. J., and Romero, P. A. (2024). Self-driving laboratories to autonomously 

navigate the protein fitness landscape. Nature chemical engineering, 1(1), 97-107. 

48. Li, B., Saini, A. K., Hernandez, J. G., and Moore, J. H. (2026). Agentic AI and the rise of in silico 

team science in biomedical research. Nature Biotechnology, 44(5), 711-725.  

49. Rieke, N., Hancox, J., Li, W., Milletari, F., Roth, H. R., Albarqouni, S., ... and Cardoso, M. J. 

(2020). The future of digital health with federated learning. NPJ digital medicine, 3(1), 119. 


