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В работе описаны принципы создания компьютерной консультативной системы поддержки принятия решений при диагно-
стике наследственных заболеваний на долабораторном этапе. Прототип реализуется на примере клинических проявлений 
лизосомных болезней накопления. В основу системы положены литературные данные, которые сопровождаются оценками 
экспертов. Разрабатываемая интеллектуальная система формирует ограниченный дифференциально-диагностический ряд 
гипотез. Это обеспечивает помощь врачу-генетику в дифференциальной диагностике как при наличии у него предваритель-
ного диагноза, так и при отсутствии у него предположений о нозологии заболевания.
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The paper describes the principles of creating a computer consultative decision support system for the diagnosis of hereditary dis-
eases at the pre-laboratory stage. The prototype is implemented on the example of the clinical manifestations of lysosomal storage 
diseases. The system is based on literary data, which are accompanied by expert assessments. The developed intellectual system 
forms a limited differential diagnostic row of hypotheses. It provides assistance to the geneticist in differential diagnosis both in the 
presence of a preliminary diagnosis and in the absence of assumptions about the nosology of the disease.
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Наследственные заболевания, в частности бо-
лезни обмена веществ, редко встречаются в 
популяции, что обуславливает трудности ди-

агностики, например, лизосомных болезней накопле-
ния, особенно в первые месяцы жизни ребенка и при 
последующей динамике клинических изменений этой 
прогредиентной патологии. Окончательный диагноз 
при подозрении на наследственное заболевание ста-
вится только после тщательного изучения семейного 
анамнеза и проведения лабораторных исследований, 
к которым относятся ферментный анализ и молеку-
лярно-генетические тесты. Тем не менее, на долабо-
раторном этапе врачу необходимо сформировать мак-
симально узкий дифференциально-диагностический 
ряд, прежде чем направлять пациента на подтверж-
дающее одну из гипотез исследование. Таким обра-
зом, диагностика наследственных заболеваний пред-
ставляет собой сложный многоступенчатый процесс, 
который можно представить в виде следующей после-
довательности: выдвижение первичной диагностиче-
ской гипотезы, дифференциальная диагностика, ла-
бораторное подтверждение, окончательный диагноз. 
Для консультативной поддержки врача на этапе до-
лабораторной диагностики редких болезней можно 
использовать компьютерные системы [1], что было 
осуществлено в отечественной программе ДИАГЕН, 
французской GENDIAG, австралийской POSSUM и 
др. Однако, в настоящее время отсутствуют отече-
ственные системы, которые предоставляли бы врачу 
помощь в процессе диагностики с объяснением пред-
лагаемых решений.

Целью настоящей работы является создание ин-
теллектуальной системы поддержки принятия реше-
ний в процессе диагностики наследственных забо-
леваний для врача-генетика. Прототип в настоящее 
время реализуется на примере лизосомных болезней 
накопления.

Материалы и методы 

Материалом для исследования являлись отече-
ственные и зарубежные литературные источники, 
посвященные вопросам диагностики данной груп-
пы наследственных болезней. Отбирались в первую 
очередь источники, в которых были представлены 
внешние проявления заболеваний в разные возраст-
ные периоды. Полученные при текстологическом 
анализе литературы знания дополнялись эксперт-
ными знаниями высоко квалифицированных спе-
циалистов в данной проблемной области. Коэффи-
циенты модальности признаков (диагностической 
значимости), соответствующие лингвистическим ха-

рактеристикам (главные, необходимые, второстепен-
ные) определялись по четырём возрастным группам 
(на 1-м году жизни, 1–3 года, 4–6 лет, 7 лет и стар-
ше). Экспертные оценки в виде принятых для интел-
лектуальных систем «факторов уверенности» [2], ис-
пользовавшихся для манифестации признаков и их 
выраженности [3], устанавливались в специально 
разработанных фиксированных интервалах. Таким 
образом формировалась матрица «болезни – при-
знаки», на основе которой в дальнейшем строилась 
база знаний системы.  В процессе работы над систе-
мой был сформирован тезаурус – онтологический 
словарь, с помощью которого клинические прояв-
ления заболеваний описывались в едином простран-
стве терминов. Это позволило представлять лизосом-
ные болезни накопления в формализованном струк-
турированном виде, избегая синонимии. В качестве 
архитектуры системы была выбрана модель семан-
тической сети на онтологиях [4,5].

Результаты 

В разрабатываемом прототипе знания о заболе-
ваниях представлены по четырем возрастным груп-
пам, где имеется перечень признаков, проявление 
которых характерно в определенном возрасте. В си-
стеме предусмотрено «перекрытие» возрастных ин-
тервалов, что позволяет учитывать нечёткость про-
явлений для выбранных периодов, то есть ситуаций, 
когда признак манифестирует с задержкой или, нао-
борот, несколько раньше.  В процессе работы систе-
мы пользователь указывает возраст и пол пациента 
и выявленные клинические признаки. Система, ис-
пользуя введенную информацию, запускает диффе-
ренциально-диагностический алгоритм, результатом 
работы которого является ранжированный список 
гипотез, включающий максимум пять заболеваний. 
Система имеет возможность работы в двух режимах: 
(1) при отсутствии первичного диагноза и (2) режим 
проверки предполагаемого врачом диагноза. В ка-
честве обоснования предлагаемых гипотез систе-
ма выводит для каждой перечень признаков паци-
ента, которые сгруппированы следующим образом: 
(а) характерные для данного заболевания, (б) неха-
рактерные для данного заболевания. Отдельно си-
стемой указываются признаки, которые врач не вы-
явил у пациента, но они характерны для выдвинутой 
гипотезы. Таким образом система как бы рекомен-
дует врачу провести дообследование больного. Все 
признаки выдаются с указанием их диагностиче-
ской значимости – лингвистической характеристи-
кой модальности для данного заболевания. В насто-
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ящее время прототип дифференциально-диагности-
ческой системы находится на стадии тестирования 
на ретроспективных клинических случаях с лабора-
торно подтвержденными диагнозами из зарубежной 
и отечественной литературы.
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