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Осы мақалада денсаулық сақтау саласында генетиканы қолдану негізгі мәселелері талқыланады. “Human 
Genome” проекті әр бір адамға молекулярлы-генетикалық «пасспорт» жасау және индивидуалды геномның 
сипаттамасына қарай ем тағайындау мүмкіндік берді. Геномның нуктелік өзгерістер -полморфизм, мутациялар 
жиынтығы, өз ДНҚ ның дерекқорын «генетикалық пасспорт» деп атайды. Денсаулық сақтау саласында 
генетиканы қолдану негізгі мәселелері ауру-сырқаулардың алдын алуында генетикалық тестерінің қолдануы 
талқыланады. 
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The increasing development of genetic technology has shown great promise for medicine in the diagnosis, treatment and 
prevention of disease. The “Human Genome” project has opened up the possibility of molecular-genetic "passport" for each 
patient and to choose effective treatment based on the individual characteristics of its genome. A collection of data on the 
presence in the genome of an individual's specific point changes (polymorphisms, mutations), a database of their own DNA, 
figuratively called the "genetic passport", and the main tasks of public health. In this review, we discuss the potential applica-
tions of genetics in the context of identifying susceptibility to disease and of core public health functions in disease preven-
tion.  

 
Персонализированная, или индивидуализированная 

медицина основана на применении знаний и разработок 
геномики, молекулярной биологии и генетики для диа-
гностики, терапии и профилактики болезней и прогноза 
состояния здоровья человека.  

В последние годы отмечено бурное развитие в об-
ласти молекулярно-генетических технологий. Эти до-
стижения привели к выполнению проекта «Геном чело-
века» (“Human Genome Project”), долгосрочным иссле-
дованиям по картированию генов и определению по-
следовательности генома человека [1-3]. «Генетизация» 
медицины привела к появлению молекулярной медици-
ны. Последняя, в свою очередь, дала начало новым 
направлениям медицинской науки, одним из которых 
является предиктивная (предсказательная) медицина 
[3-6]. Ее, в отличие от медицины лечебной и даже пре-
вентивной, уместно рассматривать как первый и наибо-
лее ранний этап активного воздействия человека на 
свой организм с целью своевременной коррекции по-
тенциально возможной патологии или патологического 
процесса. 

Концептуальную основу предиктивной персонализи-
рованной медицины составляют представления о гене-
тическом полиморфизме. В отличие от мутаций, приво-
дящих к патологическим изменениям и снижающих жиз-
неспособность, генетический полиморфизм проявляет-
ся в фенотипе менее отчетливо. Вместе с тем, генети-
ческий полиморфизм далеко не всегда является 
нейтральным, значительно чаще он приводит к появле-
нию белковых продуктов с несколько измененными фи-
зико-химическими свойствами и, соответственно, пара-
метрами функциональной активности. 

Персонализированная медицина ориентирована на 
конкретного пациента и предполагает персональное 
планирование здоровья, индивидуальный выбор мето-
дов профилактики, обнаружения и лечения заболева-
ний, а также выявление индивидуальной подверженно-
сти к профессиональным и средовым факторам риска.  

Расшифровка генома человека открыла возмож-
ность составить молекулярно-генетический «паспорт» 
каждого больного и подобрать эффективное лечение 
исходя из индивидуальных особенностей его генома 
[3,5]. Совокупность данных о присутствии в геноме ин-
дивидуума определенных точечных изменений (поли-
морфизмов, мутаций), или «снипов» (от англ. SNP – 
single nucleotide polymorphism), или индивидуальную 
базу ДНК-данных, отражающую уникальные генетиче-
ские особенности каждого человека, его предрасполо-
женность к тем или иным наследственным и мульти-
факториальным и другим заболеваниям образно назы-
вают «генетический паспорт человека» [3,5,7,9]. Повсе-
местное внедрение в современную медицину методов 
молекулярной диагностики уже сделало реальной идею 
создания генетического паспорта. Он уже существует de 
facto, и число генетических тестов, составляющих его 
основу, быстро увеличивается. В течение жизни ин-
формацию в «генетическом паспорте» можно попол-
нять. 

SNP – однонуклеотидные позиции в ДНК, для кото-
рых в некоторой популяции существуют различные ва-
рианты последовательностей (аллели), причем редкий 
аллель встречается с частотой менее 1% [8]. В ходе 
реализации программы «Геном человека» было выяв-
лено более 4 миллионов таких вероятных точек [1-3]. 
Это означает, что на каждый ген человека приходится 
несколько возможных полиморфизмов. Поэтому, вы-
явив только эти места и не прибегая к полному анализу 
последовательности всего генома, можно дать заклю-
чение о статусе генетического аппарата индивидуума. 

Особенности спектров полиморфизма разных генов 
в зависимости от географических условий, диеты, расо-
вой (этнической) принадлежности и пр. указывают на 
действие естественного отбора, т.е. в определенных 
условиях полиморфизм генов может предрасполагать, 
либо, наоборот, препятствовать проявлению различных 
заболеваний. Гены, аллельные варианты которых при 
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наличии определенных условий предрасполагают к 
определенным заболеваниям, получили название генов 
предрасположенности [5,7]. 

Таким образом, «гены предрасположенности» - это 
мутантные гены (аллели), которые совместимы с рож-
дением и жизнью в постнатальном периоде, но при 
определенных неблагоприятных условиях способствуют 
развитию того или иного заболевания. Именно аллель-
ные варианты генов «предрасположенности» составля-
ют основу таких частых мультифакториальных заболе-
ваний как атеросклероз, ишемическая болезнь сердца 
(ИБС), остеопороз, диабет, бронхиальная астма, опухо-
ли и пр. Сочетания аллельных вариантов различных 
генов, вовлеченных в развитие каждой конкретной па-
тологии, получили название «генных сетей» [5-7]. 

Составление генной сети для каждого мультифакто-
риального заболевания, идентификация в ней цен-
тральных генов и генов-модификаторов, анализ ассо-
циации их полиморфизма с конкретным заболеванием, 
разработка на этой основе комплекса профилактиче-
ских мероприятий для конкретного пациента составляют 
основу персонализированной предиктивной медицины. 

В настоящее время, как показывает анализ мировой 
литературы, уже могут применяться в клинической 
практике около 150-200 генетических тестов и разрабо-
таны панели генетических тестов для многих наиболее 
частых мультифакториальных болезней [5-7]. 

Генетическое тестирование наследственной пред-
расположенности уже достаточно широко практикуется 
во многих частных лабораториях и диагностических 
центрах Западной Европы и Америки. Генетическое 
тестирование с целью выявления наследственной 
предрасположенности к различным мультифакториаль-
ным болезням в России только начинается и сосредо-
точено в единичных медико-генетических лабораториях 
Москвы, Санкт- Петербурга, Уфы, Томска и Новосибир-
ска [9].   

В Казахстане проводятся отдельные исследования 
по выявлению генетической предрасположенности к 
заболеваниям [10]. Нами в Национальной лаборатории 
биотехнологии при НЦБ РК КН МОН РК проводятся ис-
следования по изучению генетической предрасполо-
женности к раку молочной железы, колоректальному 
раку, остеопорозу, сердечно-сосудистым заболеваниям, 
изучение лекарственной устойчивости к M.tuberculosis, 
начаты исследования по фармакогеномике варфарина, 
непереносимости лактозы, и другим состояниям [11,12]. 

Список болезней с наследственной предрасполо-
женностью и соответствующими им генными сетями и 
аллельными вариантами отдельных генов, включает 
более 25 болезней, в том числе и такие распространен-
ные, как ишемическую болезнь сердца (ИБС), сахарный 
диабет, гипертоническая болезнь, рак молочной желе-
зы, рак легкого, рак предстательной железы, наркома-
нию, бронхиальную астму, остеопороз и некоторые дру-
гие. 

Генетическое тестирование проводится только для 
тех болезней, для которых в предварительных иссле-
дованиях среди больных уже была показана неслучай-
ная ассоциация неполноценного аллеля с соответству-
ющей болезнью, и были проведены подсчеты эмпири-
ческого риска развития заболевания. Важно подчерк-
нуть, что само наличие неблагоприятного аллеля не 
позволяет судить ни о времени начала заболевания, ни 
о его тяжести. Нельзя также утверждать, что обследуе-
мый наверняка заболеет именно этой болезнью. Гене-
тическое тестирование в досимптоматический период 

дает возможность выявить существующие пока только в 
геноме наследственные тенденции к развитию будущих 
болезней и, исходя из современного врачебного опыта, 
наметить пути их ранней профилактики. 

В результате обследования пациент любого возрас-
та может получить информацию о возможном риске 
развития у него указанных заболеваний, а врач, прини-
мая во внимание результаты молекулярно-
генетического анализа, - разработать тактику патогене-
тически обоснованной упреждающей терапии, то есть 
внести необходимую медикаментозную коррекцию 
врожденного метаболического дефекта. 

Так, назначение ингибиторов ангиотензинконверти-
рующего фермента (ACE) (angiotensin converting 
enzyme) и антагонистов рецепторов к ангиотензину II у 
пациентов с выявленным DD-генотипом АСЕ артери-
альной гипертензией и начальными признаками пора-
жения органов-мишеней обусловлено способностью 
этих препаратов противодействовать пролифератив-
ным и прессорным эффектам ангиотензина II не только 
в сосудистой системе, но и в кардиомиоцитах [13]. Дан-
ный подход следует рассматривать как наиболее адек-
ватную медикаментозную профилактику дисфункции и 
гипертрофии левого желудочка, гипертонической бо-
лезни, ИБС и застойной сердечной недостаточности у 
лиц с DD-генотипом ACE. Например, уже сейчас воз-
можно прогнозировать развитие ишемической болезни 
сердца в результате выявления генетической предрас-
положенности к дислипидемии с развитием атероскле-
роза сосудов, к нарушению свертывающей системы 
крови и процесса фибринолиза, к дисфункции эндоте-
лия и ремоделированию сосудистой стенки, гипертро-
фии и ремоделированию миокарда левого желудочка 
[14]. В ряде случаев у пациента ожидается высокий риск 
развития инфаркта миокарда до 40-50 лет, причем ве-
роятность развития данной формы ИБС при опреде-
ленных аллельных вариантах генов резко возрастает в 
случае чрезмерной физической нагрузки [15]. А генети-
чески детерминированные венозные тромбоэмболии 
нередко становятся осложнениями хирургических вме-
шательств, переломов, приема контрацептивных пре-
паратов [16] и т.п. 

Развитие артериальной гипертензии прогнозируется 
с учетом возможного повышения тонуса резистивных 
сосудов вследствие усиления образования ангиотензи-
на II, обусловленного генетически детерминированным 
возрастанием синтеза ангиотензиногена и увеличением 
активности ACE [13].  

Известна высокая частота встречаемости аллеля E4 
гена аполипопротеина Е у лиц, страдающих болезнью 
Альцгеймера [17]. Исследование аллельных вариантов 
указанного гена может позволить судить о риске разви-
тия болезни Альцгеймера [17].  

Следует отметить, что выявление лиц группы высо-
кого риска до появления признаков заболевания имеет 
принципиальное значение для правильного медико-
генетического консультирования с последующим про-
ведением своевременной и адекватной упреждающей 
терапии. 

Установлено, что у курильщиков, имеющих делеции 
в генах GSTM1 и GSTT1 и, как следствие, отсутствие 
этих ферментов, риск заболеть раком легких примерно 
в 3 раза выше по сравнению с курильщиками без дефи-
цита этих ферментов [18]. Еще выше (почти в 20 раз) 
риск рака молочной железы у курящих женщин с дефи-
цитом GSTM1 и медленной формой N-
ацетилтрансферазы (NAT-2) [19]. 
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Исследование онкогена L-MYC показало взаимо-
связь его полиморфизма с развитием пролиферативных 
процессов, в основном, в легких и в молочных железах, 
а также с быстрым вовлечением в процесс метастази-
рования лимфатических узлов [19]. Продуктом гена 
CYP-19 является ароматаза. Как известно, ферментный 
комплекс ароматазы отвечает за превращение андро-
генов С19 в эстрогены. Изменение активности гена 
СYP-19 является важным механизмом аутокринной 
регуляции роста опухоли. Исследование аллелей генов 
СYP-17 и СYP-19 позволяет прогнозировать риск разви-
тия опухолей преимущественно в молочных железах 
[19]. Изучение аллелей гена р53 позволяет судить о 
полноценности его супрессорной функции в случае раз-
вития пролиферативных процессов в организме [20]. 
Распределение аллелей гена адренорецептора корре-
лирует с активностью соответствующего рецептора, а 
повышенная андрогенная стимуляция является одной 
из причин развития рака предстательной железы и ха-
рактеризуется быстрым метастазированием первичной 
опухоли [21]. 

Аллельный полиморфизм многих других генных ло-
кусов обнаруживает несомненную ассоциацию с диабе-
том, атеросклерозом, гипертонической болезнью, ИБС, 
многими психическими заболеваниями. 

Таким образом, в настоящее время уже на основе 
имеющихся данных вполне оправданно тестирование 
многих генов, ассоциацию аллелей которых с тяжелыми 
заболеваниями можно считать доказанной. Наш соб-
ственный опыт и анализ состояния проблемы в мире 
убеждают в том, что уже сегодня возможности предик-
тивной медицины весьма значительны. В ближайшие 
годы прогнозируется бурный рост этого нового направ-
ления. Индивидуальный подход к пациенту, основанный 
на научной интерпретации результатов генетического 
исследования и их сопоставления с данными клиниче-
ских, лабораторных и инструментальных методов ис-
следования позволяет осуществить раннюю диагности-
ку генетически детерминированных многофакторных 
заболеваний и предложить максимально эффективную 
схему профилактических и лечебных мероприятий для 
предупреждения развития патологического процесса. 

Таким образом, сегодня каждый человек может по-
лучить достаточно полную информацию об уникальных 
особенностях своего генома, в том числе и о состоянии 
своих генов «предрасположенности». Важно отметить, 
что генетическая карта в полном варианте должна 
включать результаты исследования не только генов 
предрасположенности, но и бессимптомного носитель-
ства мутаций генов наиболее частых наследственных 
болезней (гемофилии, муковисцидоза, фенилкетонурии 
и др.). Кроме того, такой паспорт должен содержать 
информацию о кариотипе пациента, а также его уни-
кальный генетический номер. В ближайшем будущем 
такой генетический паспорт может быть рекомендован к 
применению в клинической практике, а генетическое 
тестирование станет столь же рутинным, как и другие 
лабораторные анализы (определение группы крови и 
резус-фактора, тесты на инфекционные болезни и пр.). 

Согласно рекомендациям ВОЗ, генетическое тести-
рование должно проводиться с учетом добровольного, 
сознательного согласия тестируемого [21]. Формально 
это означает, что важная генетическая информация 
может быть получена сравнительно поздно, когда ее 
полезность для обследуемого и его близких родствен-
ников уже в значительной мере утрачена. Однако, при-
нимая во внимание значение этих данных для здоровья 

ребенка, гармоничного формирования его личности, 
рационального питания, эффективного образования, 
спортивных занятий, оптимальной профориентации и 
пр., составление такого генетического паспорта в ран-
нем возрасте представляется вполне оправданным уже 
сегодня. 

Нельзя исключить, что по мере решения этических и 
социальных проблем, связанных с исследованиями 
генома человека, генетическое тестирование будет 
проводиться значительно чаще и в более раннем воз-
расте, чем рекомендуется в настоящее время. 

Составление генетического паспорта любого объе-
ма для дееспособных граждан должно приветствовать-
ся. Данный медицинский документ оказал бы суще-
ственную помощь при проведении экспертизы состоя-
ния здоровья подростков, а также оценки потенциально-
го риска развития ряда заболеваний у юношей призыв-
ного возраста. 

Чрезвычайно актуальным представляется генетиче-
ское тестирование для будущих супругов, спортсменов-
профессионалов, людей экстремальных профессий и 
лиц, просто заинтересованных в информации о соб-
ственном геноме. Серьезно обсуждается большая прак-
тическая значимость генетической карты беременной 
[9]. 

Реальная польза от генетического паспорта может 
быть получена только в том случае, если генетическое 
тестирование будет завершаться полноценной консуль-
тацией высококвалифицированного специалиста по 
медицинской генетике, с соответствующими рекомен-
дациями для лечащего врача и для пациента. Эти ре-
комендации должны касаться не только конкретной 
патологии, но и носить значительно более развернутый 
характер, содержать информацию, необходимую для 
максимально эффективной полноценной и здоровой 
творческой жизни обследуемого. В случае установления 
фактов наследственной предрасположенности к тому 
или иному заболеванию особенно важной представля-
ется разработка комплекса конкретных диагностических 
манипуляций и лечебно-профилактических рекоменда-
ций, направленных на предотвращение развития про-
гнозируемых заболеваний у обследуемого. 

В ряде случаев, особенно при досимптоматическом 
тестировании, полученные результаты могут повлечь за 
собой конкретные рекомендации по профилактике того 
или иного заболевания. По мере уточнения и увеличе-
ния числа генных сетей различных мультифакториаль-
ных заболеваний все более объективная информация 
может быть получена с помощью генетического тести-
рования и в отношении таких частых и трудных для 
лечения заболеваний как диабет, остеопороз, эндомет-
риоз, астма, атеросклероз и многие другие. Показа-
тельно, что по инициативе Всемирной Организации 
Здравоохранения уже изданы серии методических ре-
комендаций по доклиническому выявлению лиц высоко-
го риска тромбофилии, гиперхолестеринемии, гемохро-
матоза, дефицита альфа1-антитрипсина [21]. 

Идентификация всех генов человека, открытие с 
помощью биоинформатики новых генных сетей, неиз-
меримо увеличит возможности генетического тестиро-
вания наследственной предрасположенности и медико-
генетического консультирования. 

Персонализированная медицина позволит решить 
три актуальных вопроса системы здравоохранения: 
благополучие пациента в смысле эффективного и без-
опасного лечения, профилактику заболеваний, а также 
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экономию финансовых ресурсов и времени как меди-
цинских работников, так и пациентов. 

Заключение 
Персонализированная медицина, предиктивная ме-

дицина, медицина, основанная на клиническом понима-
нии функций генома, его составных частей - генных 
ансамблей и индивидуальных генов, только делает 
первые шаги. По мере идентификации новых генов и 
генных сетей, выяснения их функций с помощью про-
теомики, новых данных о метаболических путях, ин-
формации о молекулярных механизмах, лежащих в 
основе тех или иных морфогенетических процессов, 
равно как и отдельных заболеваний, особенно мульти-
факториальных, роль предиктивной персонализирован-
ной медицины в здравоохранении будет стремительно 
возрастать. 

Важно также обратить внимание на наметившийся в 
последнее время разрыв между реальными возможно-
стями генетического тестирования как комплекса моле-
кулярных методов и явным недостатком продуманных 
клинических рекомендаций, которыми должно завер-
шаться каждое генетическое тестирование. Широкое 
привлечение к решению этих вопросов специалистов по 
медицинской генетике, компетентных в вопросах дис-
пансеризации и фармакотерапии, а также врачей-
клиницистов соответствующего профиля (кардиологов, 
онкологов, пульмонологов, акушеров-гинекологов и др.), 
владеющих основами профилактической (предиктив-
ной) медицины, в настоящее время представляется 
особенно актуальным. Более того, следует подчеркнуть, 
что любое генетическое тестирование в рамках предик-
тивной медицины оправдано лишь в том случае, когда 
его результаты подкреплены серьезными медицински-
ми рекомендациями. Само по себе генетическое тести-
рование, не подкрепленное квалифицированной меди-
ко-генетической консультацией, а при необходимости, и 
рекомендациями соответствующих специалистов, ли-
шено смысла и, по большому счету, может быть только 
вредным. В то же время необходимо учитывать возни-
кающие этические, правовые и социальные вопросы. 
Необходимо научно обосновать и разработать методо-
логические подходы к профилактике мультифактори-
альных заболеваний в Казахстане с позиций совершен-
ствования медико-генетической службы, организации 
здравоохранения с учетом накопленного мирового опы-
та. 
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