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Ïðèâåäåíû îïðåäåëåíèå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ (ÌÃÊ), èñòîðè÷åñêàÿ ñïðàâêà è ñîâðåìåííîå ïðåä-
ñòàâëåíèå î äîïóñòèìûõ ñòèëÿõ ÌÃÊ è ñïîñîáàõ îöåíêè åãî ýôôåêòèâíîñòè. Ïîä÷¸ðêíóòà ðîëü ïñèõîëîãî-ïåäàãîãè÷åñêèõ íà-
âûêîâ âðà÷à-ãåíåòèêà äëÿ îñóùåñòâëåíèÿ èì ýôôåêòèâíîãî ÌÃÊ, îòìå÷åíà íåîáõîäèìîñòü âíåäðåíèÿ â îáðàçîâàòåëüíûé
ïðîöåññ ïî ñïåöèàëüíîñòè «Ãåíåòèêà» ñîîòâåòñòâóþùèõ ìîäóëåé è ïðèâëå÷åíèÿ ñïåöèàëèñòîâ-ïñèõîëîãîâ.
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Â ïîñëåäíèå ãîäû äîñòèãíóòû îïðåäåë¸ííûå óñïåõè
â îáëàñòè ïðîôèëàêòèêè íàñëåäñòâåííîé è âðîæä¸ííîé
ïàòîëîãèè, ÷òî ñâÿçàíî ñ øèðîêèì âíåäðåíèåì â ïðàê-
òèêó çäðàâîîõðàíåíèÿ òàêèõ âèäîâ ìåäèöèíñêîé ïîìî-
ùè, êàê ÌÃÊ è ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà. Ïî ñîâðå-
ìåííîìó îïðåäåëåíèþ ÌÃÊ, ïðèíÿòîìó â 2006 ã. Íàöè-
îíàëüíûì îáùåñòâîì ãåíåòèêîâ-êîíñóëüòàíòîâ ÑØÀ:
«Ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå — ýòî ïðîöåññ ïîìî-
ùè ëþäÿì â ïîíèìàíèè è àäàïòàöèè ê ìåäèöèíñêèì,
ïñèõîëîãè÷åñêèì è ñåìåéíûì îñîáåííîñòÿì áîëåçíè,
îáóñëîâëåííîé â áîëüøåé èëè ìåíüøåé ñòåïåíè íàñëåä-
ñòâåííûìè ôàêòîðàìè». Çàâåðøåíèå ìåæäóíàðîäíîé
ïðîãðàììû «Ãåíîì ÷åëîâåêà», ðàçâèòèå êëèíè÷åñêîé è
ìîëåêóëÿðíîé ãåíåòèêè, îáíàðóæåíèå ãåíåòè÷åñêèõ
ïðè÷èí ìíîãèõ ñîòåí íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé çíà-
÷èòåëüíî ïîâûøàþò åãî âîñòðåáîâàííîñòü. Â íàøåé
ñòðàíå ÌÃÊ îñóùåñòâëÿåò âðà÷-ãåíåòèê, â çàäà÷è êîòî-
ðîãî âõîäÿò: óñòàíîâëåíèå òî÷íîãî äèàãíîçà íàñëåäñò-
âåííîãî çàáîëåâàíèÿ, ñîñòàâëåíèå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêî-
ãî ïðîãíîçà, ïîìîùü ñåìüå â ïðèíÿòèè ðåøåíèÿ îòíîñè-
òåëüíî äàëüíåéøåãî ïîâåäåíèÿ, â òîì ÷èñëå ðåïðîäóê-
òèâíîãî. Êðîìå ýòîãî, âðà÷ó-ãåíåòèêó ïðèõîäèòñÿ ðå-
øàòü çàäà÷è, ñâÿçàííûå ñ êîíñóëüòèðîâàíèåì ïàöèåíòîâ
ïî ðåçóëüòàòàì ðàçëè÷íûõ ãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé.

Îäíîé èç îñíîâíûõ ïðîáëåì ÌÃÊ ÿâëÿåòñÿ îöåíêà
åãî ýôôåêòèâíîñòè. Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü íå ðàçðàáîòà-
íî åäèíîé ìåòîäîëîãèè îöåíêè ýôôåêòèâíîñòè ÌÃÊ,
ïî-ðàçíîìó ïîíèìàåòñÿ è ñàì òåðìèí ýôôåêòèâíîñòü

Íàïðèìåð, ïîä ïîíÿòèåì ýôôåêòèâíîñòü ÷àñòî ïîäðàçó-
ìåâàþò ýêîíîìè÷åñêèå êðèòåðèè, ÷òî, â öåëîì, ÿâëÿåòñÿ
îáîñíîâàííûì. Îäíàêî â ìåäèöèíå íå âñåãäà âîçìîæíî
ñâåñòè îöåíêó ýôôåêòèâíîñòè êàêîãî-ëèáî äåéñòâèÿ
âðà÷à òîëüêî ê ýêîíîìè÷åñêèì ïîêàçàòåëÿì, â ñâÿçè
ñ ýòèì ïîñòîÿííî ïðîèñõîäèò ïîèñê íîâûõ êðèòåðèåâ.

Èñõîäÿ èç îïðåäåëåíèÿ ÌÃÊ, ýòîò ïðîöåññ çàêëþ÷à-
åòñÿ â ïîïûòêå îäíîãî èëè íåñêîëüêèõ ïîäãîòîâëåííûõ

â îáëàñòè ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè ëèö ïðîâåñòè äëÿ èí-
äèâèäóóìà èëè ñåìüè:

�èíòåðïðåòàöèþ ñåìåéíîé è ìåäèöèíñêîé èñòîðèé
äëÿ îöåíêè ðèñêà âîçíèêíîâåíèÿ èëè ïîâòîðåíèÿ çàáî-
ëåâàíèÿ;

� îáó÷åíèå íåêîòîðûì ãåíåòè÷åñêèì çàêîíîìåðíî-
ñòÿì, ïðåäñòàâëåíèÿì î íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíÿõ, ðàçú-
ÿñíåíèå ñìûñëà ãåíåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ, âîçìîæ-
íîñòè ïîìîùè, ïðîôèëàêòèêè, ðåñóðñîâ è èññëåäîâà-
íèé;

� îêàçàíèå ïîìîùè êîíñóëüòèðóþùèìñÿ â ïðèíÿòèè
ðåøåíèÿ îòíîñèòåëüíî ðåïðîäóêòèâíîãî ïîâåäåíèÿ, ãå-
íåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ è â àäàïòàöèè ê íàëè÷èþ
â ñåìüå áîëüíîãî èëè ðèñêó åãî ïîÿâëåíèÿ [1, 36].

Òàêèì îáðàçîì, îñíîâîé ÌÃÊ ÿâëÿåòñÿ äèàëîã ìåæ-
äó êîíñóëüòàíòîì è êîíñóëüòèðóþùèìñÿ. Â ïðîöåññå
ÌÃÊ, êîíñóëüòèðóþùåìóñÿ ïðåäîñòàâëÿåòñÿ èíôîðìà-
öèÿ î äèàãíîçå, ïðîãíîçå è ñïîñîáå áîðüáû ñ çàáîëåâà-
íèåì. Íà ñîâðåìåííîì ýòàïå óñèëåíà ðîëü èíôîðìàöè-
îííîé ñîñòàâëÿþùåé ÌÃÊ ïóò¸ì âêëþ÷åíèÿ èíôîðìà-
öèè î ãåíåòè÷åñêîì òåñòèðîâàíèè è ñîöèàëüíîé ïîääåð-
æêå, êîòîðóþ ìîãóò îêàçàòü ñåìüå ðàçíîîáðàçíûå îáùå-
ñòâåííûå è ìåäèöèíñêèå îðãàíèçàöèè.

Äî íåäàâíåãî âðåìåíè îñíîâíîé öåëüþ ÌÃÊ ñ÷èòà-
ëîñü ïðåäîòâðàùåíèå íîâûõ ñëó÷àåâ íàñëåäñòâåííûõ
áîëåçíåé. Ýôôåêòèâíîñòü ÌÃÊ ïðè ýòîì îáû÷íî îöå-
íèâàëè ïî ñîîòâåòñòâèþ ðåïðîäóêòèâíîãî ïîâåäåíèÿ ñå-
ìüè ñîâåòó ãåíåòèêà [5]. Òàêîé êðèòåðèé îöåíêè íàèáî-
ëåå î÷åâèäåí ïðè äèðåêòèâíîì ïîäõîäå ê êîíñóëüòèðî-
âàíèþ [13]. Ïðåäïîëàãàëîñü, ÷òî äîñòàòî÷íî èíôîðìè-
ðîâàííàÿ ñåìüÿ, ïîñëóøàâøèñü ñîâåòà âðà÷à-ãåíåòèêà,
ïðèìåò ðåøåíèå îòêàçàòüñÿ îò äåòîðîæäåíèÿ ïðè âûñî-
êîì ïîâòîðíîì ðèñêå íàñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ. Èñ-
ïîëüçîâàíèå â ïðàêòè÷åñêîé ìåäèöèíå ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé ëèøü óñèëèëî
ýòî íàïðàâëåíèå â ÌÃÊ, ïîñêîëüêó äàëî âîçìîæíîñòü
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ïðåðâàòü áåðåìåííîñòü ïëîäîì ñ íàñëåäñòâåííîé ïàòî-
ëîãèåé [31].

Â ðÿäå ñëó÷àåâ, ñ îäíîé ñòîðîíû, äèðåêòèâíûé ïîä-
õîä ìîãóò ïðåäïî÷èòàòü ñàìè âðà÷è, ñ äðóãîé ñòîðîíû,
ìíîãèå êîíñóëüòèðóþùèåñÿ ÷àñòî æäóò îò âðà÷à-ãåíåòè-
êà èìåííî ñîâåòà [40]. Îäíàêî áîëüøàÿ ÷àñòü èññëåäîâà-
òåëåé óêàçûâàåò íà íåîáõîäèìîñòü íåäèðåêòèâíîãî êîí-
ñóëüòèðîâàíèÿ [28, 44]. Òàê, íàïðèìåð, â 2011 ã. M. Pen-
nacchini ñ ñîàâòîðàìè îïóáëèêîâàëè ðåçóëüòàòû ìíîãî-
ëåòíåãî èññëåäîâàíèÿ, â êîòîðîì ïîêàçàíî, ÷òî, â öå-
ëîì, íàèáîëåå ïðîäóêòèâíûå äîëãîñðî÷íûå ðåçóëüòàòû
äîñòèãàþòñÿ íå ïðè ïîïûòêàõ «óáåäèòü ïàöèåíòà» (äè-
ðåêòèâíûé ïîäõîä), à ïðè îòíîøåíèè ê ïàöèåíòó êàê
ê ïàðòí¸ðó, ò.å. ïðè æåëàíèè ïîìî÷ü ïàöèåíòó ïðèíÿòü
ðåøåíèå, ïðàâèëüíîå èìåííî äëÿ íåãî (íåäèðåêòèâíûé
ïîäõîä) [35].

Öåëü âðà÷à-êîíñóëüòàíòà ïðè íåäèðåêòèâíîì ïîäõî-
äå — äàòü âîçìîæíîñòü ëþäÿì ïðèíÿòü îñîçíàííûå ðå-
øåíèÿ, áåç ïñèõîëîãè÷åñêîãî äàâëåíèÿ è ñòðåññà [41].
Ìåæäó òåì, äèðåêòèâíûé ïîäõîä ê ÌÃÊ ìîæåò ïðèìå-
íÿòüñÿ, íàïðèìåð, â ñëó÷àå, êîãäà òðåáóåòñÿ äîíåñòè äî
ðîäèòåëåé íåîáõîäèìîñòü äèåòîòåðàïèè ïðè íåêîòîðûõ
íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèÿõ îáìåíà âåùåñòâ [4, 45].

Àäåêâàòíîñòü ïðèìåíåíèÿ ðàçëè÷íûõ ñòèëåé ÌÃÊ
ãåíåòèêîì-êîíñóëüòàíòîì áóäåò çàâèñåòü îò åãî óìåíèÿ
èñïîëüçîâàòü ïñèõîëîãè÷åñêèå ïðè¸ìû, à ñàì ñòèëü
êîíñóëüòèðîâàíèÿ íà ñîâðåìåííîì ýòàïå ìîæåò ñóùåñò-
âåííî ðàçëè÷àòüñÿ îò ñèòóàöèè ê ñèòóàöèè, ïðåäïîëàãàÿ
èíäèâèäóàëüíûé ïîäõîä [15, 44].

Ó÷èòûâàÿ ñîâðåìåííîå îïðåäåëåíèå ÌÃÊ è åãî öå-
ëè, ìîæíî ãîâîðèòü î òðåõ îñíîâíûõ íàïðàâëåíèÿõ âîç-
ìîæíîé îöåíêè ýôôåêòèâíîñòè ÌÃÊ: îöåíêà èíôîðìà-
öèîííîãî è ïñèõîëîãè÷åñêîãî êîìïîíåíòîâ è óäîâëåò-
âîð¸ííîñòè êîíñóëüòèðóþùèõñÿ, — ÷òî ïîçâîëÿåò ðàç-
ðàáàòûâàòü íîâóþ ñòðàòåãèþ îöåíêè ÌÃÊ íà îñíîâå
ýòèõ íàïðàâëåíèé. Ïî ðåçóëüòàòàì îáøèðíîé ðàáîòû,
ïðîâåä¸ííîé Ñ.È. Êîçëîâîé, âûñêàçàíî ïðåäïîëîæå-
íèå, ÷òî ïðè íåäèðåêòèâíîì ïîäõîäå ê ÌÃÊ àäåêâàò-
íûì êðèòåðèåì åãî ýôôåêòèâíîñòè ìîæåò ñëóæèòü èç-
ìåíåíèå èíôîðìèðîâàííîñòè ïàöèåíòîâ, íàïðèìåð
óëó÷øåíèå çíàíèé ïàöèåíòîâ î ïðè÷èíàõ íàñëåäñòâåí-
íûõ áîëåçíåé [5]. Âàæíûé êîìïîíåíò ÌÃÊ — îáúÿñíå-
íèå ïàöèåíòàì âåëè÷èíû è ñòåïåíè ãåíåòè÷åñêîãî ðèñêà
äëÿ èõ ñåìåé (ïåðâè÷íîãî èëè ïîâòîðíîãî) [18]. Çàïîìè-
íàíèå ïàöèåíòàìè çíà÷åíèé ãåíåòè÷åñêîãî ðèñêà, à òàê-
æå ïðàâèëüíàÿ åãî èíòåðïðåòàöèÿ ïðåäëàãàþòñÿ ðÿäîì
àâòîðîâ â êà÷åñòâå êðèòåðèÿ ýôôåêòèâíîñòè ÌÃÊ [16,
30].

Îñîáåííîñòüþ ÌÃÊ ÿâëÿåòñÿ òî îáñòîÿòåëüñòâî, ÷òî
«èñòèííî êîíñóëüòèðóþùèìñÿ» ÷àñòî ÿâëÿåòñÿ âñÿ ñå-
ìüÿ [20]. Â òàêîì ñëó÷àå ãåíåòèêó-êîíñóëüòàíòó ïðèõî-
äèòñÿ ó÷èòûâàòü ñåìåéíûå ïðåäñòàâëåíèÿ î çàáîëåâàíèè
è îæèäàíèÿ ÷ëåíîâ ñåìüè, íåñìîòðÿ íà òî, ÷òî èõ ïðåä-
ñòàâëåíèÿ ìîãóò áûòü äàëåêè îò ðåàëüíîñòè è ðàçëè÷àòü-
ñÿ ó ðàçíûõ ÷ëåíîâ ñåìüè. Äëÿ òîãî, ÷òîáû âíèêàòü â ñó-
ùåñòâóþùèå ïðè ýòîì ïðîáëåìû, âðà÷ó-ãåíåòèêó íåîá-

õîäèìî âëàäåòü äîñòàòî÷íûì ñïåêòðîì ïñèõîòåðàïåâòè-
÷åñêèõ ïðè¸ìîâ. Ìåæäó òåì, êàê ðàç ïñèõîëîãè÷åñêîìó
àñïåêòó ÌÃÊ äëèòåëüíîå âðåìÿ íå óäåëÿëîñü äîñòàòî÷-
íîãî âíèìàíèÿ, õîòÿ íåêîòîðûå àâòîðû ïîñòóëèðîâàëè
âíåäðåíèå ïñèõîëîãè÷åñêèõ àñïåêòîâ â ÌÃÊ åù¸ â 60-å
ãîäû ïðîøëîãî âåêà [27]. Îñíîâíûå ïðåèìóùåñòâà ïñè-
õîëîãè÷åñêîãî ïîäõîäà ê ÌÃÊ: ñïîñîáñòâîâàíèå ïîíè-
ìàíèþ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé èíôîðìàöèè, îáëåã÷åíèå
ïðèíÿòèÿ ðåøåíèÿ, óìåíüøåíèå ïñèõîëîãè÷åñêîãî
ñòðåññà, óñòàíîâëåíèå ïàöèåíòàìè êîíòðîëÿ è àäàïòà-
öèè ê ñèòóàöèè, âûçâàâøåé ñòðåññ [13]. Ñðåäè ðàáîò
îòå÷åñòâåííûõ èññëåäîâàòåëåé ìîæíî âûäåëèòü ðàáîòû
Ã.Ã. Ãóçååâà, êîòîðûé ðàçðàáîòàë îáùóþ ïñèõîäèíàìè-
÷åñêóþ ìîäåëü ïîâåäåíèÿ ñåìüè â óñëîâèÿõ ñòðåññà. Ïðè
ó÷¸òå ýòîé ìîäåëè â ñâîåé ðàáîòå âðà÷ó-ãåíåòèêó áóäåò
ëåã÷å äîñòèãíóòü ýôôåêòèâíîãî ÌÃÊ, ò.å. ïëîäîòâîðíî
ðåøèòü ïîñòàâëåííûå ïåðåä ñîáîé è ïàöèåíòîì çàäà÷è
[2, 3].

Ñðåäè âñåõ ïñèõîëîãè÷åñêèõ ïðîáëåì, âîçíèêàþùèõ
ó ïàöèåíòîâ, íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àåòñÿ ÷óâñòâî âèíû
èç-çà ðîæäåíèÿ áîëüíîãî ðåá¸íêà â ñåìüå. Ïðè ýòîì ðî-
äèòåëè ìîãóò îáâèíÿòü äðóã äðóãà â íîñèòåëüñòâå «ìó-
òàíòíûõ ãåíîâ», ÷òî â êîíå÷íîì èòîãå ìîæåò íåãàòèâíî
ïîâëèÿòü íà âçàèìîîòíîøåíèÿ â ñåìüå [29]. Òàêæå îïè-
ñàí äîâîëüíî âûñîêèé óðîâåíü áåñïîêîéñòâà ïàöèåíòîâ
èç îòÿãîù¸ííûõ ñåìåé îòíîñèòåëüíî âåðîÿòíîñòè ðîæ-
äåíèÿ áîëüíîãî ðåá¸íêà [3].

Âðà÷ó-ãåíåòèêó, íåñîìíåííî, ñëîæíî ïîëíîñòüþ èç-
áàâèòü ïàöèåíòà îò ÷óâñòâà âèíû èëè ñíèçèòü åãî îáåñ-
ïîêîåííîñòü [21], îñîáåííî ïðè ñîîáùåíèè èëè ïîä-
òâåðæäåíèè äèàãíîçà íàñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ.
Ïðè ýòîì, ïî äàííûì íåêîòîðûõ àâòîðîâ, ñêîðåå ïðîè-
çîéä¸ò óñèëåíèå íåãàòèâíîãî ïñèõîýìîöèîíàëüíîãî ôî-
íà ó ïàöèåíòîâ [25]. Âåäóùóþ ðîëü â ýôôåêòèâíîì ÌÃÊ
â òàêèõ îáñòîÿòåëüñòâàõ áóäåò èãðàòü óìåíèå âðà÷à-ãåíå-
òèêà ðåàãèðîâàòü íà ïðîÿâëåíèå ïåðâîé ðåàêöèè ïàöè-
åíòîâ íà ïñèõîëîãè÷åñêóþ òðàâìó. Ïñèõîëîãè îïèñûâà-
þò òàêèå íàèáîëåå ÷àñòûå ïðîÿâëåíèÿ ïñèõîëîãè÷åñêîé
òðàâìû, êàê «îãëóø¸ííîñòü», ïðè êîòîðîé ïàöèåíò ñòà-
íîâèòñÿ íåñïîñîáíûì àäåêâàòíî îñîçíàâàòü èíôîðìà-
öèþ, îòðèöàíèå, èçîëÿöèÿ èëè èíòåëëåêòóàëèçàöèÿ,
ïðè êîòîðîé ïðîèñõîäèò âûòåñíåíèå ýìîöèîíàëüíîé
ñîñòàâëÿþùåé èíôîðìàöèè, ïàöèåíò ïðè ýòîì ìîæåò
äåðæàòüñÿ ñóõî è îòñòðàí¸ííî [6]. Â áëàãîïðèÿòíîé ñè-
òóàöèè îäíîâðåìåííî ñ âêëþ÷åíèåì ìåõàíèçìîâ ïñèõî-
ëîãè÷åñêîé çàùèòû âêëþ÷àþòñÿ ìåõàíèçìû, íàïðàâëåí-
íûå íà âîññòàíîâëåíèå óòðà÷åííîé öåëîñòíîé êàðòèíû
ìèðà — ãîðåâàíèå. Ãîðåâàíèå — íîðìàëüíûé ïðîöåññ,
êîòîðûé âêëþ÷àåò ðÿä ýòàïîâ, à èñõîäîì ÿâëÿåòñÿ ïðè-
íÿòèå òðàâìèðóþùåãî ñîáûòèÿ. Áîëüøèíñòâó ñåìåé
òðåáóåòñÿ íå ìåíåå ïîëóãîäà íà ãîðåâàíèå, îäíàêî â ðÿäå
ñëó÷àåâ ìîæåò òðåáîâàòüñÿ ãîðàçäî áîëüøå âðåìåíè, ìî-
æåò ïðîèçîéòè «çàñòðåâàíèå» íà êàêîì-ëèáî èç ýòàïîâ
[7, 22]. Âðà÷ó âàæíî ðàñïîçíàâàòü, íà êàêîì ýòàïå ãîðå-
âàíèÿ íàõîäÿòñÿ ïàöèåíòû, è ïðèìåíÿòü àäåêâàòíûå ñè-
òóàöèè ïñèõîòåðàïåâòè÷åñêèå ïðè¸ìû. Âàæíî çàìåòèòü,
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÷òî ñèëüíàÿ ýìîöèîíàëüíàÿ íàãðóçêà, ïàäàþùàÿ íà âðà-
÷à, ìîæåò âûçâàòü ó íåãî ñàìîãî ÷óâñòâî òðåâîãè, âèíû
èëè íåïîñèëüíîé îòâåòñòâåííîñòè, ÷òî â äàëüíåéøåì
ãðîçèò åìó ñåðü¸çíûìè ïñèõîëîãè÷åñêèìè ïðîáëåìàìè.
Â äàííîì ñëó÷àå âðà÷ó-ãåíåòèêó ðåêîìåíäóåòñÿ âîñ-
ïîëüçîâàòüñÿ äâóìÿ îñíîâíûìè ñîâåòàìè îò ïñèõîëîãîâ:
âî-ïåðâûõ, íåîáõîäèìî âîñïðèíèìàòü ñåáÿ êàê «ïðî-
âîäíèêà» íåãàòèâíîé èíôîðìàöèè, à íå êàê åãî èñòî÷-
íèê, âî-âòîðûõ, ñîîáùåíèå ïàöèåíòàì î âîçìîæíîñòè
äàëüíåéøåé ìåäèöèíñêîé, ñîöèàëüíîé è ïñèõîëîãè÷å-
ñêîé ïîìîùè íåñêîëüêî ðàçãðóæàåò çîíó îòâåòñòâåííî-
ñòè âðà÷à. Íåîáõîäèìî çàëîæèòü âîçìîæíîñòü ïîâòîð-
íûõ êîíòàêòîâ ñ ïàöèåíòàìè, êîãäà îíè áóäóò ãîòîâû
âîñïðèíèìàòü äîïîëíèòåëüíóþ èíôîðìàöèþ [17].

Èíôîðìèðîâàíèå ïàöèåíòîâ è îöåíêà èõ âîñïðèÿ-
òèÿ ýòîé èíôîðìàöèè ñàìè ïî ñåáå ÿâëÿþòñÿ êðèòåðèåì
ýôôåêòèâíîãî ÌÃÊ. Çíàíèÿ ïàöèåíòîâ ñëåäóåò ïîïîë-
íÿòü êàê â îáëàñòè ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè, ðèñêàõ íà-
ñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ â ñåìüå, òàê è îá èõ âîçìîæ-
íîñòÿõ êîíòðîëèðîâàòü çàáîëåâàíèå [16, 33, 39]. Äëÿ
îöåíêè òîãî, äåéñòâèòåëüíî ëè ïàöèåíò ïîíÿë ñî-
îáù¸ííóþ åìó èíôîðìàöèþ èëè ïðîñòî èìååò õîðîøóþ
ïàìÿòü, ìîæíî ïðèìåíÿòü ñïåöèàëüíûå ïðîâåðî÷íûå
âîïðîñû. Ïîêàçàíî, ÷òî íà çàïîìèíàíèå ïàöèåíòàìè
èíôîðìàöèè ìîæåò îêàçûâàòü âëèÿíèå õàðàêòåðèñòèêà
ñàìîãî çàáîëåâàíèÿ, ñ êîòîðûì îáðàòèëàñü â ìåäèêî-ãå-
íåòè÷åñêóþ êîíñóëüòàöèþ ñåìüÿ. Íàèáîëüøåå çíà÷åíèå
èìåþò âîçìîæíîñòü åãî êîððåêöèè èëè êîíòðîëÿ, òÿ-
æåñòü, âîçðàñò, ñ êîòîðîãî íà÷èíàåòñÿ çàáîëåâàíèå, ðèñê
ïîâòîðåíèÿ åãî â ñåìüå, íàëè÷èå óìñòâåííîé îòñòàëîñòè
èëè âíåøíèõ äåôåêòîâ ó áîëüíîãî [3, 5, 9, 10].

Ýôôåêòèâíîå ïîíèìàíèå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé èí-
ôîðìàöèè ìîæåò áûòü ñâÿçàíî ñ âîçðàñòîì [34], ìåñòîì
æèòåëüñòâà, ñîöèàëüíî-ýêîíîìè÷åñêèì ïîëîæåíèåì
[23, 24, 26], óðîâíåì îáðàçîâàíèÿ ïàöèåíòîâ [25, 34].

Âàæíîå çíà÷åíèå èìååò è òî, â êàêîì âèäå ïðåäñòàâ-
ëÿåòñÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ èíôîðìàöèÿ [32], ÷òî óæå,
â ñâîþ î÷åðåäü, çàâèñèò îò ñïîñîáíîñòåé ñàìîãî âðà-
÷à-ãåíåòèêà [19]. Ïîêàçàíî, ÷òî âðà÷-ãåíåòèê, âîî-
ðóæ¸ííûé íåîáõîäèìûì ïñèõîëîãî-ïåäàãîãè÷åñêèì
èíñòðóìåíòàðèåì, ìîæåò îñóùåñòâëÿòü ýôôåêòèâíîå
ÌÃÊ äàæå ó ïàöèåíòîâ ñ íåâûñîêèì óðîâíåì îáðàçîâà-
íèÿ [14].

Îäíèì èç î÷åâèäíûõ êðèòåðèåâ îöåíêè ýôôåêòèâ-
íîñòè ÌÃÊ òàêæå ÿâëÿåòñÿ ñóáúåêòèâíàÿ îöåíêà ïîëåç-
íîñòè, âàæíîñòè ÌÃÊ äëÿ ñàìèõ ïàöèåíòîâ [13], à òàê-
æå èõ óäîâëåòâîð¸ííîñòè [8]. Îöåíêó ïîëåçíîñòè ÌÃÊ
äëÿ ïàöèåíòîâ ïðè ýòîì òàêæå äëÿ íàèáîëüøåé äîñòî-
âåðíîñòè ìîæíî ñîâìåñòèòü ñ îöåíêîé ðåàëèçàöèè öå-
ëåé ïàöèåíòîâ [12, 42]. Îäíàêî, íåñìîòðÿ íà òî, ÷òî
â ðàçëè÷íûõ èññëåäîâàíèÿõ ÷àùå îòìå÷àåòñÿ âûñîêèé
óðîâåíü óäîâëåòâîð¸ííîñòè îò ÌÃÊ [8, 46], ïî íåé
ñëîæíî ñóäèòü îá ýôôåêòèâíîñòè ÌÃÊ â ðÿäå äðóãèõ
àñïåêòîâ. Â äàííîì ñëó÷àå óäîâëåòâîð¸ííîñòü ïàöèåí-
òîâ ñêîðåå ÿâëÿåòñÿ èíäèêàòîðîì ýôôåêòèâíîñòè íàëà-
æèâàíèÿ êîíòàêòà «âðà÷—ïàöèåíò». Íàïðèìåð, ïàöè-

åíòû ìîãóò áûòü íå óäîâëåòâîðåíû èç-çà òîãî, ÷òî èì

áûëà ïðåäîñòàâëåíà èíôîðìàöèÿ, ê êîòîðîé îíè îêàçà-

ëèñü íå ãîòîâû [37]. Â äàííîì ñëó÷àå åù¸ ðàç ñëåäóåò

ïîä÷åðêíóòü íåîáõîäèìîñòü ïñèõîòåðàïåâòè÷åñêîãî

ïîäõîäà ê ÌÃÊ.

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåä¸ííîãî àíàëèçà ëèòåðàòóðíûõ èñ-

òî÷íèêîâ ìîæíî ñäåëàòü ðÿä çàêëþ÷åíèé. Â ïåðâóþ î÷å-

ðåäü, ñëåäóåò ïîä÷åðêíóòü ïðîèçîøåäøèé ñäâèã â òàêòè-

êå ÌÃÊ: îò äèðåêòèâíîãî ïîäõîäà ÷åðåç íåäèðåêòèâíûé

ê èíäèâèäóàëüíîìó ïîäõîäó ñ ó÷¸òîì ïñèõîëîãè÷åñêèõ

îñîáåííîñòåé ïàöèåíòîâ. Âîçìîæíî, ïîýòîìó î÷åâèä-

íûé ñïîñîá îöåíêè ÌÃÊ ïî ñîîòâåòñòâèþ ðåïðîäóêòèâ-

íûõ ïëàíîâ ñîâåòó ãåíåòèêà â ïîñëåäíèå ãîäû îòõîäèò

íà âòîðîé ïëàí. Ôàêòîðàìè, âíîñÿùèìè ðàçëè÷íîãî ðî-

äà èñêàæåíèÿ â òàêóþ îöåíêó, òàêæå ÿâëÿþòñÿ: îòíîøå-

íèå ñåìüè ê ïðåðûâàíèþ áåðåìåííîñòè, êóëüòóðíûå è

ðåëèãèîçíûå îñîáåííîñòè. Íàâÿçûâàíèå æå âðà÷îì-ãå-

íåòèêîì ñîáñòâåííûõ ïðåäïî÷òåíèé ñ÷èòàåòñÿ íåäîïóñ-

òèìûì.

Íàèáîëåå ïðåäïî÷òèòåëüíûìè ñîâðåìåííûìè êðè-

òåðèÿìè ýôôåêòèâíîñòè ÌÃÊ ìîãóò ñ÷èòàòüñÿ: îöåíêà

óðîâíÿ ïîíèìàíèÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé èíôîðìàöèè

è îöåíêà àäåêâàòíîñòè äåéñòâèé âðà÷à-ãåíåòèêà ïñèõî-

ëîãè÷åñêîìó ñîñòîÿíèþ ïàöèåíòîâ, òî åñòü îöåíêà

óäîâëåòâîð¸ííîñòè ïàöèåíòîâ, ñòåïåíü ðåàëèçàöèè èõ

öåëåé, ñíèæåíèå ïñèõîýìîöèîíàëüíûõ ïðîáëåì. Ñó-

ùåñòâóåò öåëûé ðÿä ôàêòîðîâ êàê â ëè÷íîé, ñåìåéíîé

èñòîðèè ïàöèåíòà, òàê è çàâèñÿùèõ îò âðà÷à-ãåíåòèêà,

êîòîðûå ìîãóò âëèÿòü íà ýôôåêòèâíîñòü ÌÃÊ. Îäíàêî

íàèáîëåå ñèëüíûì ôàêòîðîì, íåñîìíåííî, ÿâëÿåòñÿ

âîçìîæíîñòü è ãîòîâíîñòü âðà÷à-ãåíåòèêà ïîëüçîâàòüñÿ

â ñâîåé ðàáîòå ñïåöèàëüíûìè ïñèõîòåðàïåâòè÷åñêèìè

ïðè¸ìàìè. Ñëåäóåò ó÷èòûâàòü, ÷òî íà ñàìîãî âðà÷à-ãå-

íåòèêà ìîæåò îêàçûâàòü âëèÿíèå ïîñòîÿííîå íåãàòèâ-

íîå ïñèõîýìîöèîíàëüíîå âîçäåéñòâèå, â ñâÿçè ñ ÷åì

åìó íåîáõîäèìî óìåòü îãðàäèòüñÿ îò íåãàòèâíûõ ýìî-

öèîíàëüíûõ ïåðåæèâàíèé äëÿ ïðåäîòâðàùåíèÿ ïðî-

ôåññèîíàëüíûõ ïðîáëåì â äàëüíåéøåì. Òàêèå óìåíèÿ

ìîãóò áûòü ïîëó÷åíû òîëüêî íà çàíÿòèÿõ ñî ñïåöèàëè-

ñòàìè-ïñèõîëîãàìè, â ñâÿçè ñ ÷åì âêëþ÷åíèå â îáðàçî-

âàòåëüíûé ïðîöåññ «ïñèõîëîãî-ïåäàãîãè÷åñêîãî» ìîäó-

ëÿ îáÿçàòåëüíî.

Íåîáõîäèìî ïîä÷åðêíóòü, ÷òî äàëüíåéøåå ðàçâèòèå

ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé ïîìîùè è âíåäðåíèå ñîâðåìåí-

íûõ ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèõ ìåòîäîâ íåâîçìîæíî

áåç ñîîòâåòñòâóþùåãî ðàçâèòèÿ ÌÃÊ äëÿ ïîìîùè ñåìüå

â àäàïòàöèè è ïîíèìàíèþ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé èíôîð-

ìàöèè, ïðèíÿòèþ îñîçíàííûõ ðåøåíèé, óäîâëåò-

âîð¸ííîñòè ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé ïîìîùüþ. Âíåäðåíèå

îöåíêè ýôôåêòèâíîñòè ÌÃÊ â ðóòèííóþ ïðàêòèêó ìå-

äèêî-ãåíåòè÷åñêîé ñëóæáû, â ñâîþ î÷åðåäü, ïîçâîëèò

ïîâûñèòü ýôôåêòèâíîñòü èñïîëüçîâàíèÿ ðåñóðñîâ, çà-

òðà÷èâàåìûõ íà âûñîêîòåõíîëîãè÷íóþ ìåäèöèíñêóþ

ïîìîùü.
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Possibility of the estimation of the genetic counseling efficiency: review

Baranova E.E.1, Ivanova L.Yu.3, Zhuravleva I.V.3, Izhevskaya V.L.2, Ginter E.K.1,2

1 — Russian Medical Academy of Postgraduate Education, Ministry of Health, Moscow; e-mail: baranova.gen @ gmail.com
2 — Research Centre of Medical Genetics, Moscow
3 — Institute of Sociology, Russian Academy of Sciences, Moscow

The modern definition of the genetic counselling and its history as well as general approach of the genetic counselling and the es-
timate of its efficiency are shown in this review. It is emphasized the role of genetic counselors’ psychological and pedagogical skills is
important for efficiency of the genetic counseling. Also it is necessary to attract professional psychologists in the genetics educational
process.
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