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В настоящее время информатизация в клиниче-
ской и лабораторной генетике, а также авто-
матизированное взаимодействие со специали-

стами других профилей оказания медицинской помо-
щи находится на низком уровне. На ИТ-рынке 
отсутствуют программные продукты, которые автома-
тизировали бы полностью все процессы в клинической 
и лабораторной диагностике. Отсутствие единого про-
граммного решения замедляет переход к предиктив-
ной, превентивной, персонализированной медицине, 

(Приказ МЗ РФ от 24.04.2018г. № 186 «Об утвержде-
нии Концепции предиктивной, превентивной и пер-
сонализированной медицины» [1]), а также развитие 
генетических технологий (Указ Президента РФ от 
28.11.2018г. № 680 «О развитии генетических техноло-
гий в РФ»). Поставленные в этих документах задачи 
могут быть достигнуты, в том числе, и за счет ретро-
спективного анализа данных, накопленных в ходе ав-
томатизации деятельности медико-генетической служ-
бы (далее, МГС). Таким образом, для решения этих за-
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дач должна быть создана централизованная платформа 
с высоким уровнем безопасности информации для со-
вместного использования генетических данных кли-
ницистами и исследователями, а также для обмена зна-
чимой информацией с другими специалистами, ис-
пользующими генетические технологии (например, 
онкология; акушерство и гинекология; неонатология 
и т.д.) [2]. 

Цель работы: 1) разработка концепции централи-
зованной платформы для повышения качества и эф-
фективности оказания медицинской помощи в рам-
ках МГС, а также развития генетических техноло-
гий; 2) сравнение основных положений концепции 
с имеющимися мировыми аналогами. 

Для достижения поставленной цели были сфор-
мулированы следующие задачи: 1) обеспечение еди-
ного цифрового пространства для врачей-генетиков, 
врачей-лабораторных генетиков, лаборантов, биоин-
форматиков с целью накопления генетических дан-
ных о популяции РФ и повышения прозрачности 
сведений о МГС; 2) поддержка принятия врачебных 
решений по формированию плана обследования па-
циента, семьи с применением генетических техноло-
гий; 3) обеспечение единого инструмента для веде-
ния, консолидации экспертных знаний (далее, база 
знаний), в том числе и с учетом сопоставления, агре-
гации с международными экспертными знаниями, та-
кими как OMIM, HPO, Orphanet Rare Disease Ontology, 
HGNC и т.д.; 4) централизованный учет пациентов 
с подозрением на врожденное и (или) наследственное 
заболевание; 5) обеспечение непрерывности процес-
са профилактики, диагностики, лечения, реабилита-
ции и абилитации, паллиативной помощи пациентов 
с врожденными и (или) наследственными заболева-
ниями; 6) обеспечение прозрачности процессов ци-
тогенетических, молекулярно-генетических, молеку-
лярно-цитогенетических исследований, селективного 
и неонатального скринингов, а также преемственности 
сведений, накопленных клиницистами и обмена необ-
ходимыми данными с биоинформатиками; 7) обеспе-
чение ведения деперсонифицированных электронных 
медицинских баз данных с целью проведения научных 
исследований, накопления, расширения медицинских 
знаний в области генетики. 

Материалы и методы

 В процессе формирования концепции были изуче-
ны функциональные возможности конкурентных про-
граммных продуктов по аналогичным компонентам 
централизованной платформы: LOINC, Федеральный 
справочник лабораторных исследований; Phenotips, 

GenoPro; PASS LIMS, Labstep; SeqOne Runner, Cloud-
Pipeline; PhenoVar, ClinGen. 

Результаты

 Для обеспечения выполнения указанных задач был 
сформирован следующий набор компонент централи-
зованной платформы: база знаний – обеспечивает ве-
дение справочников и классификаторов, составляю-
щих совокупность накопленных экспертных знаний, 
необходимых для поддержки работы пользователей; 
клиническая генетика – позволяет построить родос-
ловную с учетом ранее указанных родственных отно-
шений семьи пробанда, применить клинико-генеало-
гический метод, зафиксировать анамнестические дан-
ные и клинические признаки (на основе справочника 
клинических признаков компоненты «база знаний»), 
провести автоматическую дифференциальную диагно-
стику на основе описанного фенотипа (например, ин-
формировать о том, какое заболевание связано с ука-
занными клиническими признаками), сформировать 
направления в генетическую лабораторию на основе 
указанного дифференциального диагноза; лаборато-
рия – позволяет работать с направлениями в генети-
ческую лабораторию, информировать лаборанта о том, 
какой биоматериал должен быть забран в соответствии 
с анализом, который необходимо выполнить для па-
циента, зарегистрировать взятый биоматериал и на-
править его на необходимый этап (на краткосрочное 
или долгосрочное хранение  или на этап выполнения 
анализа, например, выделение ДНК), отражать и хра-
нить результаты выполнения этапа анализа (как вруч-
ную, так и путём автоматического получения резуль-
татов с роботизированных станций (например, полу-
чение концентрации ДНК), осуществлять контроль 
качества выполнения этапа анализа (например, явля-
ется полученная концентрация ДНК достаточной для 
проведения исследования); Биоинформатика, Интер-
претация данных – компоненты предназначены для ав-
томатизации анализа данных секвенирования с целью 
идентификации патогенных мутаций и прогностиче-
ских маркеров заболеваний, а также аннотации, ран-
жирования и дальнейшего анализа этих маркеров [3]. 
Изучив конкурентные программные продукты, мож-
но сделать вывод об отсутствии централизованной си-
стемы, позволяющей автоматизировать деятельность 
участников процессов в клинической и лабораторной 
генетике, а также обмен данными между различными 
профилями оказания медицинской помощи.

В заключении следует отметить, что ожидаемый 
социально-экономический эффект от создания цен-
трализованной платформы позволяет достичь следу-
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ющие показатели: создание единой генетической базы 
в РФ за счет использования экспертных знаний по ге-
нетическим заболеваниям, а также повышения ком-
петенций врачей; повышение качества оказания ме-
дицинской помощи больным с врожденными и (или) 
наследственными заболеваниями; снижение затрат на 
лечение несвоевременно диагностированных заболе-
ваний; ускоренный переход к предиктивной, превен-
тивной и персонализированной медицине.
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