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 Цель исследования: выявить этические проблемы, возникающие в процессе медико-генетического консультирования при 
использовании современных методов генетического тестирования (полногеномный анализ, расширенный скрининг носи-
телей мутаций). Для исследования была разработана анкета, позволяющая оценить социально-демографические и профес-
сиональные характеристики врача и содержащая вопросы и ситуационные задачи по основным этическим проблемам.  В 
анкетировании приняло участие 30 специалистов разных специальностей, связанных с медицинской генетикой. При назна-
чении генетических тестов врачам было важно помочь супружеским парам иметь здоровых детей. Большинство респонден-
тов считали, что до вступления в брак ответственные люди должны знать, не являются ли они или их партнеры носителями 
мутаций, приводящих к наследственным заболеваниям, которые могут быть переданы детям. Также большая часть респон-
дентов высказала согласие с необходимостью обязательного скрининга на носительство мутаций наиболее частых моно-
генных заболеваний и неонатального скрининга на миодистрофию Дюшенна и спинальную мышечную атрофию. Кроме того, 
специалисты поддерживают необходимость создания этического кодекса врачей-генетиков.  В данном пилотном исследо-
вании были выявлены основные векторы этических проблем специалистов медико-генетического профиля, которые тре-
буют углубленного изучения в последующих более масштабных исследованиях. 
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 The study aim was to identify ethical problems arising in the process of genetic counseling while using modern methods of genetic 
testing (WGS, extended carrier screening). A special questionnaire was developed to assess the ethical dilemmas and attitudes of 
doctors working in the field of medical genetics. The questionnaire consists of 28 complex questions and contains a general part 
that allows you to evaluate the socio-demographic and professional characteristics of the doctor. The survey was attended by 30 
specialists. For doctors it was important to help married couples have healthy children while prescribing genetic tests. The major-
ity of the respondents believed that before marriage, responsible people should know if they or their partners are carriers of muta-
tions that lead to inherited diseases that can be passed on to children. Also, most of the respondents agreed with the need for 
mandatory screening for the carriage of mutations in the most common monogenic diseases and neonatal screening for Duch-
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enne muscular dystrophy and spinal muscular atrophy. In addition, experts support the creation of an ethical codex for geneticists. 
In this pilot study, the main vectors of ethical problems of medical and genetic specialists were identified, which require in-depth 
study in subsequent larger studies.
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Введение

Появление новых технологий геномного анализа в 
клинической практике вновь вызвало активное 
обсуждение этических проблем. Во-первых, это 

связано с возросшим объемом генетической информа-
ции об обследуемых людях, которая оказывается в распо-
ряжении врача или исследователя, из-за чего не только 
возникают проблемы интерпретации этой информации 
для клинических целей, но и возрастает риск причине-
ния вреда человеку или его родственникам. Во-вторых, 
генетическое тестирование проводится все большему 
числу людей. Если раньше с проблемами, возникающи-
ми при генетическом тестировании, сталкивалось отно-
сительно небольшое число семей с наследственными 
или предположительно наследственными заболевания-
ми, которые проходили обследование для установления 
точного диагноза, определения риска его повторения и 
определения тактики лечения и профилактики, то в на-
стоящее время с расширением скрининговых программ 
с использованием технологий генетического тестиро-
вания с такими проблемами сталкиваются люди, в се-
мьях которых ранее не было наследственной патологии.  

В связи с увеличением технических возможностей 
генетического обследования, в частности все более ча-
стым использованием полногеномного/полноэкзом-
ного тестирования, возрастает вероятность вторич-
ных случайных находок в геноме пациентов (патоген-
ных вариантов последовательности ДНК, не связанных 
с первоначальной целью тестирования, которые могут 
иметь клиническое значение), появляется возможность 
выявления патогенных мутаций при тестировании здо-
ровых людей. В этой связи экспертами обсуждаются 
проблемы показаний к геномному тестированию, во-
просы информированного согласия, сообщения/не со-
общения пациенту информации о вторичных наход-
ках, следует ли проводить генетическое тестирование 
здоровых людей для выявления патогенных мутаций, 
которые могут привести к курабельным наследствен-
ным заболеваниям, проводить ли анализ генома всем 
новорожденным, скринировать ли супругов на носи-

тельство мутаций, приводящих к частым рецессивным 
заболеваниям и т.д.  

 В 2013 г. Американской коллегией медицинской 
генетики и геномики (ACMG) были обнародованы ре-
комендации по сообщению пациентам информации 
о случайных находках при полногеномном/полноэк-
зомном тестировании. Авторы руководства рекомен-
довали сообщать пациентам, которым проводилось 
геномное исследование, информацию о случайных 
находках в 56 генах, не связанных с первоначальной 
целью обследования, если эти находки приводят к из-
менению тактики оказания медицинской помощи па-
циенту и имеются методы лечения или профилактики 
заболевания, вызванного выявленными изменениями 
ДНК [1,2]. Эти рекомендации позже были обновлены, 
изменился список генов, случайные находки в кото-
рых рекомендовано сообщать пациенту [3].  

Основная идея рекомендаций Европейского обще-
ства генетики человека (ESHG) по этому вопросу за-
ключается в индивидуальном подходе и оценке балан-
са пользы и вреда для конкретного пациента. Европей-
ские эксперты считают предпочтительными таргетные 
панели для секвенирования нового поколения, чтобы 
минимизировать проблему случайных находок. Но ес-
ли случайная находка свидетельствует о потенциаль-
ном развитии серьезного заболевания у обследуемого 
человека либо у его близких родственников и при этом 
возможны его лечение или профилактика, необходимо 
сообщать пациенту о таких генетических вариантах [4].   

Специалисты, в основном, положительно отно-
сятся к перспективам анализа геномов здоровых лю-
дей. В ряде исследований были приведены примеры 
успешной диагностики заболеваний или повышен-
ного риска развития заболеваний при полногеномном 
тестировании [5, 6].  Однако генетическое тестирова-
ние детей для выявления мутаций, приводящих к за-
болеваниям с поздним началом, обсуждается особо 
в связи с проблемами, связанными с защитой ребен-
ка от стигматизации и дискриминации, правом роди-
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телей на информацию о состоянии его здоровья и т.д. 
[1, 7]. Обсуждаемое потенциальное использование ге-
номного секвенирования для скрининга новорожден-
ных лишь осложняет многие из этих проблем и подни-
мает вопросы о сохранении открытого будущего каж-
дого ребенка [8,9]. 

Молекулярно-генетическое исследование образ-
цов ДНК здоровых людей с использованием полноге-
номного секвенирования не рекомендуется, но и не за-
прещается как ACMG, так и ESHG [4,10], так как на 
сегодня точная доля людей, которые могут получить 
пользу от такого обследования для профилактики или 
ранней диагностики и лечения, все еще является нео-
пределенной. Имеются данные о том, что пренаталь-
ное геномное тестирование значительно превышает 
по эффективности существующие методы дородовой 
диагностики, и, учитывая, что подходы к анализу и ин-
терпретации полученных данных улучшаются, вполне 
вероятно, что такое тестирование может в перспективе 
предоставить возможность супружеским парам прини-
мать более обоснованные решения о текущей или по-
следующих беременностях [11, 12]. Однако высказыва-
ются и опасения в потенциальном усилении контроля 
над репродуктивными решениями людей. 

В Российской Федерации уже проводились ис-
следования этических проблем медико-генетическо-
го консультирования [13, 14], однако, стремительный 
прогресс технологий геномного анализа и современ-
ные достижения в диагностике и лечении наследствен-
ных заболеваний ставят перед врачами новые вопро-
сы. Кроме того, в прошлых исследованиях опраши-
вались только врачи-генетики, но в связи с тем, что 
технологии молекулярно-генетической диагностики 
стали использоваться шире, по результатам генетиче-
ских исследований зачастую проводят консультации 
специалисты других профилей – онкологи, акушеры-
гинекологи, репродуктологи, кардиологи, невроло-
ги и т.д. Данное исследование позволяет осуществить 
мониторинг взглядов, как врачей-генетиков, так и вра-
чей других специальностей на основные проблемы, что 
важно в связи с внедрением новых технологий. 

Цель данного исследования: оценить мнение врачей, 
которые оказывают медицинскую помощь семьям с на-
следственными заболеваниями или подозрением на 
них, об этических аспектах практического применения 
современных технологий генетического тестирования.  

Материалы и методы

Исследование проводилось методом анкетиро-
вания. Для оценки этических проблем и отношения 
к ним врачей была разработана анкета из 28 вопросов, 

которая включала ряд утверждений и гипотетических 
ситуаций  в виде клинических задач. Вопросы и кли-
нические случаи в большинстве предполагали ответы 
по 5-значной шкале Ликерта, варьируя от «полностью 
не согласен» до «полностью согласен». В пилотном ис-
следовании приняли участие 30 врачей разных специ-
альностей, чья деятельность была связана с консуль-
тированием пациентов с наследственной патологи-
ей. Из них врачей-генетиков было 17. Специальности 
остальных респондентов были распределены следую-
щим образом: врачей биохимиков – 5, акушеров-ги-
некологов – 4, врачей клинической лабораторной ди-
агностики – 2, онколог – 1, невролог – 1.

Результаты и обсуждение

Несмотря на небольшую выборку пилотного ис-
следования удалось выявить ряд этических проблем, 
которых требуют особого внимания и рассмотрения 
при продолжении исследования. 

1. Основные цели врачей при медико-генетическом 
консультировании.

На вопрос анкеты о значимости некоторых воз-
можных задач медико-генетического консультирова-
ния все респонденты ответили, что предупреждение 
рождения детей с генетическими заболеваниями для 
них очень или чрезвычайно важно, как и помощь су-
пружеским парам в рождении здоровых детей (табл. 1). 
Схожие представления о целях медико-генетического 
консультирования отмечались во многих странах поч-
ти 30 лет назад [15].  Нами были получены результаты, 
указывающие на определенную евгеническую направ-
ленность взглядов врачей. К ним можно отнести прак-
тически единодушное согласие с утверждением «Важ-
ной целью медицинской генетики является снижение 
числа вредных генов в популяции» (табл. 2). При опро-
сах в 1992 г. и в 2002 г. около половины российских ге-
нетиков считали очень важным снижение числа вред-
ных генов в популяции [13], а спустя почти два деся-
тилетия подобные взгляды высказывают еще больше 
специалистов. Так, теперь более половины анкетиру-
емых в той или иной степени выразили свое согласие 
с данным положением. Эти результаты могут быть свя-
заны с включением в опрашиваемую группу не только 
врачей-генетиков, но и врачей других специальностей. 
Данный вопрос будет более подробно рассмотрен при 
продолжении исследования.  

Подобные мнения врачей могут противоречить од-
ному из принципов медико-генетического консульти-
рования – недирективности. В том случае, когда врач 
убежден в важности предупреждения рождения де-
тей с генетическими заболеваниями, он может предо-
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ставлять пациенту предвзятую или даже искаженную 
информацию, чтобы оказать  влияние на пациента 
и сформировать у него определенный паттерн репро-
дуктивного поведения. 

Еще одним аспектом, отражающим представле-
ния о целях медико-генетического консультирова-
ния, стало согласие с утверждением «До вступления 
в брак ответственные люди должны знать, не являют-
ся ли они или их партнеры носителями генетических 
заболеваний, которые могут быть переданы детям» 
(табл. 2). Кроме того, появилась новая точка зрения, 
которой не было в предыдущих исследованиях. Если 
ранее у российский генетиков отмечалась склонность 
к директивному консультированию семей, то на в на-
стоящем опросе показано желание регламентировать 
на государственном уровне генетическое тестирова-

ние для выявления гетерозиготных носителей в по-
пуляции.  Большинство анкетируемых выразило свое 
согласие с тем, что  «Правительство должно сделать 
обязательным тестирование на гетерозиготное носи-
тельство генов частых заболеваний (например, муко-
висцидоза) до вступления в брак» (табл. 2). И данный 
вопрос подводит нас к следующей этической дилем-
ме, которая была выявлена в данном исследовании.

2. Поддержка скрининга на гетерозиготное носи-
тельство. 

Согласно полученным данным (табл. 3) большая 
часть врачей высказывала согласие не только с вне-
дрением обязательного скрининга гетерозиготного но-
сительства мутаций, приводящих к наследственным 
заболеваниям у потомков, для желающих вступить 
в брак на правительственном уровне,  но и со скри-

Таблица 1 

Распределение ответов врачей на вопросы о значимости некоторых возможных задач  
медико-генетического консультирования

Чрезвычайно  
значим

Очень значим Умеренно 
значим

Слегка  
значим

Совсем  
не значим

Предупредить рождение детей с гене-
тическим заболеванием 24 6 0 0 0

Помочь супружеским парам иметь здо-
ровых детей 22 8 0 0 0

Помочь людям принять решение о вы-
боре брачного партнера 2 10 9 6 3

Уменьшить число носителей в попу-
ляции 6 8 9 4 3

Сберечь общественные средства 2 5 12 6 5

Примечание: в ячейках таблиц 1-6 указано количество специалистов, отметивших данные ответы.

Таблица 2

Распределение ответов на вопросы, предназначенные для выявления взглядов специалистов по ряду утверждений  

Полностью 
согласен

Согласен Ни согласен, 
ни не согласен

Не согла-
сен

Решительно 
не согласен

1. До вступления в брак ответственные люди 
должны знать, не являются ли они или их пар-
тнеры носителями генетических заболеваний, 
которые могут быть переданы детям

22 5 2 1 0

2. Пройдя тестирование, пациенты должны 
иметь право не знать результаты 1 9 8 11 1

3. Важной целью генетического консультиро-
вания является снижение числа вредных генов 
в популяции

5 13 7 4 1

4. Правительство должно сделать обязательным 
тестирование на гетерозиготное носительство ге-
нов частых заболеваний (например, муковисци-
доза) до вступления в брак

11 12 5 1 1
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нингом на носительство мутаций в гене CFTR других 
групп населения. 

Практика введения обязательного скрининга на но-
сительство перед вступлением в брак уже имела место 
в разных странах. Так, например, в некоторых странах, 
включая Иран, Саудовскую Аравию, Палестинские тер-
ритории и Кипр, действовали законы, согласно которым 
добрачный скрининг на гемоглобинопатии является обя-
зательным для всех пар, прежде чем они получают раз-
решение на вступление в брак [16]. Такие социальные 
установки были связаны с высокой частотой носитель-
ства гемоглобинопатий в данных регионах. Тем не ме-
нее, введение обязательного скрининга на государствен-
ном уровне поднимает важные этические вопросы о воз-
можном нарушении свободы выбора каждой личности. 
Что касается исследований на носительство муковисци-
доза, в развитых странах предложение о тестировании 
носит рекомендательный, но не обязательный характер. 
В США данное исследование предлагается лицам репро-
дуктивного возраста вне зависимости от семейного анам-
неза [17]. В свою очередь, Европейское общество по му-
ковисцидозу оставляет решение о проведении скринин-
га на носительство на усмотрение отдельных стран [18]. 

Обсуждение расширенного скрининга на носитель-
ство мутаций, несмотря на этическую неоднозначность, 
постепенно набирает обороты и в перспективе такое 
тестирование может предлагаться каждому человеку. 
Предполагается, что в результате такого обследования 
супружеские пары будут прибегать к помощи вспомо-
гательных репродуктивных технологий с доимпланта-
ционной генетической диагностикой, чтобы избежать 
рождения больного ребенка. И даже несмотря на то, что 
подобное решение  принимается родителями, существу-
ет опасность оказания на них давления при этом вы-
боре, а также проведения селекции эмбрионов, чтобы 
предотвратить передачу потомкам генетических вари-
антов с низкой пенетрантностью или неопределенным 
клиническим значением. Все это может принести паци-
ентам излишнюю тревогу и материальные затраты [19]. 

3. Геномное тестирование и права несовершенно-
летних.

Использование тестирования генома/экзома но-
ворожденных, детей и подростков   поднимает вопрос 

о сохранении открытого будущего каждого ребенка. 
Если взрослый человек может взвесить все за и про-
тив после получения информации о преимуществах, 
рисках и технологических особенностях процедуры 
генетического тестирования, и дать свое информиро-
ванное согласие на проведение исследования, то несо-
вершеннолетние такой возможности лишены. Некото-
рые специалисты считают, что разумнее отложить те-
стирование, если оно не принесет непосредственной 
пользы ребенку или подростку, до тех пор, пока ребе-
нок сам не сможет изъявить свое желание на прохож-
дение генетических тестов после достижения юриди-
ческого совершеннолетия [20]. В руководствах зару-
бежных профессиональных организаций по поводу 
тестирования несовершеннолетних на носительство 
патогенных мутаций высказываются разные точки зре-
ния: большинство не запрещает подобную практику, 
но и не поддерживает ее. Так Американская Ассоциа-
ция Педиатров (AAP) и ACMG не одобряют плановое 
тестирование на носительство (когда статус носитель-
ства не имеет медицинской значимости) у несовершен-
нолетних. Данная рекомендация была принята для за-
щиты автономии несовершеннолетнего, который смо-
жет сделать осознанный выбор после достижения им 
совершеннолетия [21]. Подобного мнения придержи-
вается и ESHG [22], в отличие от отношения к тести-
рованию на носительство у взрослых людей, которое 
практикуется уже много лет и рекомендуется многи-
ми организациями [23−25]. 

 В результатах нашего исследования практически 
все врачи выступили за тестирование новорожден-
ных на носительство мутаций муковисцидоза (табл. 3), 
и почти половина врачей (13 из 30) высказала согла-
сие с проведением исследования на носительство му-
таций, в том числе вызывающих заболевания с позд-
ним началом и отсутствием эффективных мер лече-
ния и профилактики, детям до 13 лет. Почти столько 
же специалистов (11 из 30) согласились с тестировани-
ем подростков 13–17 лет. 

  В качестве примера в анкете были приведены сле-
дующие заболевания: хорея Гентингтона (ХГ), наслед-
ственные онкологические синдромы (НОС) и семей-
ная гиперхолестеринемия (СГХС). Большинство спе-

Таблица 3

Группы населения, которым необходимо предлагать тестирование на носительство муковисцидоза, по мнению врачей

Кому должен быть  
предложен тест

Новорожденным Лицам, желаю-
щим иметь детей 

Беременным  
женщинам 

Лицам, имеющим намерение 
вступить в брак 

Да 27 23 20 19

Нет 3 7 10 11
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циалистов (табл. 4) выступили за раннее тестирование 
по желанию родителей всех перечисленных заболе-
ваний и за то, что ребенок должен узнать о результа-
тах исследованиям после достижения юридического 
совершеннолетия. Выбор информирования ребенка 
после юридического совершеннолетия обосновыва-
ли тем, что «детям бесполезно знать о данных заболе-
ваниях» и что «дети должны созреть перед принятием 
результатов». Мнение, что ребенок не должен знать 
о результатах вообще, объясняли нежеланием расска-
зывать о данных заболеваниях детям. 

В зарубежной практике доклиническое исследова-
ние на ХГ не проводится детям и подросткам. Взрослым 
людям даже при высоком риске унаследования патоло-
гического аллеля тестирование рекомендуется проводить 
только после консультации психолога с оценкой суици-
дальной готовности и при последующей психологиче-
ской поддержке пациента при положительном результа-
те [26]. При этом сами пациенты нередко отказываются 
от доклинического тестирования, отмечая тяжесть бре-
мени знания при отсутствии эффективного лечения [27]. 

Врачи выразили единогласное мнение, что при 
возможности эффективного лечения или профилак-

тики заболевания даже в другой стране необходимо 
проинформировать родителей о результатах исследо-
вания их детей и возможностях лечения. Так же боль-
шинство специалистов уверены, что ребенок должен 
узнать результаты своего генетического исследования 
после достижения юридического совершеннолетия. 
Подробные ответы отображены в табл. 5.

Вопрос о прогностическом тестировании несо-
вершеннолетних на заболевания, развивающиеся 
во взрослом возрасте, не раз поднимался во многих 
руководствах [28]  и по нему наблюдается единодушие 
исследователей. Оно заключается в том, что исследова-
ние на «поздние» заболевания должно рекомендовать-
ся только в случае имеющегося эффективного спосо-
ба лечения состояния или его профилактики, которая 
может предотвратить, отстрочить начало заболевания 
или облегчить  его течение и последствия [29,30]. Од-
нако подчеркивается, что прогностическое тестирова-
ние должно быть отложено до совершеннолетия, за ис-
ключением расстройств, для которых профилактиче-
ские меры (профилактическая операция или раннее 
терапевтическое вмешательство) могут быть начаты 
до момента наступления совершеннолетия. 

Таблица 4

Распределение ответов специалистов о тестировании несовершеннолетних детей на заболевания с поздним началом  

Должны ли дети быть тестированы  
по желанию родителей Должен ли ребенок иметь возможность узнать результаты

Да Нет Да, до достижения юриди-
ческого совершеннолетия

Да, после достижения юриди-
ческого совершеннолетия Нет

ХГ 27 3 1 25 1

НОС 29 1 3 26 0

СГХС 24 6 3 21 0

Таблица 5 

Распределение ответов специалистов об информировании пациентов  
о результатах генетического тестирования на заболевания с поздним началом

Должны ли быть 
информированы 

родители
Должен ли ребенок иметь возможность узнать результаты

Да Нет Да, до достижения юриди-
ческого совершеннолетия

Да, после достижения юри-
дического совершеннолетия Нет

Заболевание эффективно лечится или есть 
профилактика данного заболевания 30 0 8 22 0

Заболевание не лечится, эффективной 
профилактики не существует 27 3 7 19 4

Лечение заболевание возможно, но не до-
ступно в стране проживания семьи 30 0 8 22 0
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Несмотря на готовность врачей, участвующих в на-
шем исследовании, проводить тестирование детей на 
заболевания, развивающиеся в позднем возрасте, ими 
упускается из виду возможность терапевтических или 
профилактических мер и сопутствующей психологи-
ческой поддержки. Помимо этого возникает вопрос 
о долге врача повторно контактировать с семьей, сро-
ке хранения геномной информации для ее предостав-
ления пациенту в надлежащее время (например, после 
его совершеннолетия) или же для повторного анализа 
и переосмысления результатов. 

4. Другие аспекты.
Интересным фактом стало то, что 11 из 30 специ-

алистов высказали свое несогласие с правом пациента 
не знать результаты своего исследования (табл. 2), за-
крепленным в действующем законодательстве об охра-
не здоровья. Как и при других видах обследования, па-
циент вправе отказаться от получения его результатов, 
а также информации о случайных находках при полно-
геномном секвенировании. Причиной нежелания узнать 
информацию о возможных рисках может служить про-
шлый негативный опыт или же психологическое состо-
яние, когда бремя знания может вызвать излишнюю тре-
вожность у пациента и его родственников. Данный во-
прос будет исследован при продолжении исследования.   

Также врачи указали этические проблемы, не при-
веденные в анкете, с которыми сталкивались они в сво-
ей практике. К ним относились: взаимодействие вра-
ча-генетика и врачей других специальностей, созна-
тельный отказ семьи от пренатальной диагностики 
даже при высоком риска наследственного заболева-
ния и нежелание одного из супругов информировать 
здорового партнера об обнаруженных в него мутациях.

Заключение

Изучение взглядов врачей на этические проблемы 
медико-генетического консультирования крайне важно, 
так как именно ими предоставляется информация паци-
ентам. Несмотря на небольшой объем выборки, иссле-
дование помогло выделить основные векторы этических 
проблем на данный момент, которые отличают мнение 
российских специалистов от мнений врачей, распростра-
ненных в других странах. Эти вопросы требуют рассмо-
трения в следующем, более масштабном исследовании. 
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