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Полногеномное и полноэкзомное секвенирование имеет общепризнанную клиническую значимость для диагностики 
орфанных заболеваний. Вследствие развития технологии секвенирования и последующего снижения затрат на тестирова-
ние, данные методы все чаще используются не только в клинических целях, но и в качестве инструмента скрининга здоро-
вых индивидов. При проведении исследования по поводу подозрения на генетическое заболевание в семье и при тестиро-
вании здорового человека «по желанию» могут быть выявлены «случайные находки» с разной клинической значимостью. 
Однако в ряде профессиональных руководств появились рекомендации по систематическому поиску клинически значи-
мых вторичных результатов – так называемому оппортунистическому скринингу. В соответствии с этим активно обсужда-
ются этические проблемы оппортунистического скрининга в контексте соразмерности пользы и рисков для тестируемого 
человека, информированного согласия и защиты его автономии и справедливости. Этические проблемы в связи с клини-
ческим использованием анализа генома в Российской Федерации мало изучены. В данной обзорной статье описываются 
упомянутые проблемы и на основе международного опыта. 
Ключевые слова: полногеномное секвенирование, полноэкзомное секвенирование, оппортунистический генетический 
скрининг, этические проблемы.

Для цитирования: Баранова Е.Е., Зобкова Г.Ю., Воронцова М.В., Ижевская В.Л. Этические проблемы геномного скрининга: обзор литературы. 
Медицинская генетика 2021; 20(5): 3-14.
DOI: 10.25557/2073-7998.2021.05.3-14

Автор для корреспонденции: Баранова Елена Евгеньевна; e-mail: medgen@rmapo.com
Финансирование. Исследование выполнено за счет гранта Российского научного фонда (проект № 19-18-00422).
Конфликт интересов. Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
Поступила: 23.04.2021.

Ethical issues of genome screening: review
Baranova E.E.1,2, Zobkova G.Yu.2,3, Vorontsova M.V.4, Izhevskaya V.L.5

1 — Russian Medical Academy of Continuous Professional Education of the Ministry of Healthcare of the Russian Federation
 Barrikadnaya str., 2/1, Moscow, 125993, Russia 

2 — LLC Evogen
 Lesteva str., 18, Moscow, 115162, Russia

3 — Vorohobov’s City Clinical Hospital № 67 
Salyama Adilya str., 2/44, Moscow, 123423, Russia

4 — Endocrinology Research Centre
 Dm.Ulyanova St., 11, Moscow, 117036, Russia

5 — Research Centre for Medical Genetics
Moskvorechie str.1, Moscow, 115522, Russia 

Whole-genome and whole-exome sequencing have universally recognized clinical importance for the diagnosis of orphan diseases. 
Due to the development of sequencing technology and the subsequent reduction in diagnostic costs, these methods are increas-
ingly used not only for clinical purposes, but also as a screening tool in healthy individuals. The study for suspected genetic disease 
in the family or testing a healthy person «optional» can be revealed «incidental findings» with different clinical significance. How-
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ever, a number of professional guidelines recommend a systematic search for clinically significant secondary results – the so-called 
opportunistic screening. Accordingly, the ethical problems of opportunistic screening actively discussed, particularly in the context 
of the proportionality of the benefits and risks for the tested person, informed consent and the protection of autonomy and jus-
tice. Ethical problems of genetic counseling in modern economic and technical aspects in the Russian Federation have been little 
studied. This review article describes the problems mentioned, provides international experience and recommendations for solv-
ing the aforementioned problems. 
Keywords: whole-genome sequencing, whole-exome sequencing, opportunistic genomic screening, ethical issues.
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Оппортунистический, или спонтанный, неорга-
низованный, скрининг подразумевает проведе-
ние различных тестов (исследований) для вы-

явления заболевания или факторов риска при обраще-
нии человека за любой медицинской помощью или 
советом специалиста. Технологии секвенирования ге-
нома все чаще используются в клинике как в диагно-
стических целях у пациентов с подозрением на редкие 
болезни [1] или для персонализации лечения онколо-
гических заболеваний [2], так и для получения инфор-
мации о возможной предрасположенности к много-
факторным заболеваниям, установления статуса но-
сительства аутосомно-рецессивных мутаций в рамках 
мероприятий по подготовке к зачатию (преконцепци-
онных) [3]. Кроме того, благодаря полноэкзомному/
полногеномному секвенированию можно получить ин-
формацию об особенностях организма человека: ин-
дивидуальной чувствительности к лекарственным пре-
паратам или продуктам питания. 

Ожидается, что развитие и популяризация подоб-
ных исследований обеспечат персонализированный 
и профилактический подход в медицине, при котором 
можно будет предотвратить заболевание, значитель-
но отсрочить его манифестацию или же минимизиро-
вать клинические проявления, что, в конечном итоге, 
приведет к увеличению продолжительности и улуч-
шению качества жизни. Тем не менее, на данный мо-
мент отсутствуют исследования, оценивающие фак-
тическую клиническую или экономическую пользу 
геномного тестирования для здоровых людей или для 
системы здравоохранения. Кроме того, риски, выгоды 
и затраты как для отдельного человека, так и для си-
стемы здравоохранения также пока до конца неясны 
[4,5]. Несмотря на эту неопределенность, число про-
ектов по полногеномному и полноэкзомному секвени-
рованию ДНК здоровых людей растет, причем как на-
учного, так и коммерческого характера. Быстрое раз-
витие и использование технологий, особенно в сфере 

медицины, требует соблюдения этических принципов, 
среди которых одним из важнейших является непри-
чинение вреда пациенту. Это может быть обеспечено 
только при оценке баланса пользы и вреда от исполь-
зования геномных технологий.

Ложноположительные  
и ложноотрицательные результаты

Любые медицинские мероприятия – диагности-
ческие или профилактические – сопряжены с риском 
причинения вреда пациенту. Особую настороженность 
в этом плане вызывают ложноположительные резуль-
таты тестирования, вероятность получения которых 
довольно высока при секвенирования экзома или ге-
нома [4−6]. Даже если результаты подтверждаются не-
зависимыми методами, существует риск аналитиче-
ских ошибок, ошибок интерпретации и/или недостатка 
знаний о пенетрантности или клинической значимо-
сти каждого обнаруженного варианта последователь-
ности ДНК [7]. Редкие или новые генетические вари-
анты изначально могут интерпретироваться как па-
тогенные, но со временем может стать очевидной их 
доброкачественность [8−10]. Имеются данные, кото-
рые демонстрируют, что пенетрантность многих рас-
пространенных патогенных вариантов последователь-
ности ДНК ниже, чем оценивалась первоначально [11]. 
Таким образом, большому числу людей с выявленны-
ми патогенными вариантами может быть установлено 
носительство мутации, характерной для наследствен-
ного заболевания, а клинических проявлений не будет 
на протяжении всей жизни. 

Ложноположительные результаты тестирования 
могут создавать проблемы для пациента, его леча-
щего врача и системы здравоохранения. Во-первых, 
они способны вызвать повышенную тревожность у па-
циента, особенно у лиц с ипохондрическим типом от-
ношения к болезням. Во-вторых, существует вероят-
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ность избыточного медицинского наблюдения за таки-
ми людьми, проведения дополнительных обследований 
и назначения профилактического лечения, что, в свою 
очередь, приведет к увеличению расходов на здраво-
охранение, а иногда может вызвать ятрогенные забо-
левания [12].

Ложноотрицательные результаты также распро-
странены в генетических тестах. Большое количество 
генов и генетических вариантов, повышающих риск 
развития заболевания в определенных условиях жизни 
и внешней среды, еще не идентифицировано, а пато-
генность многих вариантов последовательности ДНК, 
которые явно связаны с развитием болезни, нередко 
остается неопределенной. Кроме того, при анализе 
данных можно пропустить структурные перестройки 
или изменения в регуляторных участках генома, кото-
рые современные методы еще не в состоянии иденти-
фицировать [13]. Эти «слепые зоны» приводят к про-
блеме ложного убеждения. Существует огромная раз-
ница между утверждениями «пациент не подвержен 
риску заболевания» и «генетические факторы, повы-
шающие риск заболевания, не были выявлены». Но эта 
разница часто неправильно понимается пациентами 
[14]. В результате, бдительность в отношении своего 
здоровья может снизиться, и больные могут остаться 
без должного медицинского наблюдения, полагая, что 
они не подвержены повышенному риску развития за-
болевания, или что этот риск у них полностью отсут-
ствует. Это ложное убеждение может привести паци-
ента к отказу от других видов рекомендованных диа-
гностических процедур, например, маммографии или 
колоноскопии, которые показаны вне зависимости 
от результатов генетического тестирования [14]. 

Проблема ложноположительных и ложноотрица-
тельных результатов геномного исследования нагляд-
но демонстрирует общеклиническую и социальную 
проблему здравоохранения, связанную с балансом ме-
дицинского вреда и клинической пользы [15]. Одна-
ко накопленный опыт в других видах скрининга при-
вел к разработке эффективных методов максимиза-
ции пользы и минимизации рисков, которые можно 
использовать при проведении генетического тести-
рования.

Секвенирование по показаниям  
и оппортунистический скрининг

В догеномную эпоху принятой стратегией для ге-
нетического тестирования был тщательный отбор па-
циентов на основе признаков, симптомов и семейно-
го анамнеза. Когда генетические тесты используют-
ся по медицинским показаниям, высока вероятность 

того, что положительные результаты будут предельно 
точными. Другими словами, когда вероятность поло-
жительного результата высока, частота ложноположи-
тельных результатов соответственно низка [16].

Но когда генетическое тестирование становится 
более доступным и распространенным, требуются но-
вые стратегии. Например, обнаружение патогенных 
или вероятно-патогенных вариантов последовательно-
сти ДНК у человека может потребовать его тщательно-
го физикального обследования, так называемого глу-
бокого фенотипирования, и изучения его семейного 
анамнеза [17, 18]. Другая стратегия снижения вреда 
зависит от контекста, в котором проводится генетиче-
ское тестирование. Генетический анализ, основанный 
на медицинских показаниях, как и профилактическое 
тестирование, проводятся в клинических условиях, что 
дает возможность врачу и пациенту принять совмест-
ное решение. Американская коллегия медицинской ге-
нетики и геномики (ACMG) рекомендует врачам-кли-
ницистам находить подходящих для исследования па-
циентов и выбирать наиболее специфичный и точный 
метод, который сможет помочь в диагностике. Соглас-
но этим рекомендациям при получении лабораторных 
результатов должен быть проведен анализ минималь-
ного списка генов, обнаружение известной мутации 
в которых может дать пациентам и врачам информа-
цию, способную реально повлиять на лечебную такти-
ку [19,20]. Совместная работа «врач-пациент» обеспе-
чивает ряд преимуществ. Например, врач может под-
робно объяснить пациенту технические ограничения 
метода, чтобы свести к минимуму ложные убеждения, 
а также обсудить с ним значение результатов тестиро-
вания для членов семьи, которые могут быть носите-
лями тех же вариантов.

Поскольку секвенирование генома или экзома 
может привести к получению непредвиденных ре-
зультатов, в 2013 г. на сайте ACMG были опублико-
ваны рекомендации по предоставлению информации 
о случайных находках – клинически значимых изме-
нениях последовательности ДНК, не связанных с пер-
воначальной целью тестирования. ACMG рекомендо-
вала лабораториям, выполняющим секвенирование 
генома/экзома, проводить поиск клинически значи-
мых вариантов последовательности ДНК с высокой 
пенетрантностью в генах из утвержденного списка 
вне зависимости от целей тестирования и сообщать 
о находках лечащему врачу. Исходный список вклю-
чал 57 клинически значимых генов, этот список позже 
был сокращен до 56, а затем расширился до 59. ACMG 
рекомендует уточнять и обновлять этот список, ис-
ходя из появляющихся научных и медицинских дан-
ных. Гены, включенные в список, в основном, отно-
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сятся к двум классам заболеваний: наследственным 
формам рака и болезням сердца. Предполагается, что 
в зависимости от конкретного генетического факто-
ра риска, носители патогенного варианта могут ис-
пользовать индивидуальные профилактические ме-
ры, включая раннее или долгосрочное медицинское 
наблюдение, регулярную колоноскопию, профилак-
тические операции, использование имплантируемых 
кардиовертеров-дефибрилляторов и т.д. После дис-
куссии о защите автономии пациента при таком под-
ходе к тестированию ACMG в настоящее время реко-
мендует обеспечить пациенту возможность отказать-
ся от получения дополнительной информации сверх 
относящейся к первоначальной цели тестирования. 
Однако учитывая потенциальную клиническую по-
лезность оппортунистического скрининга, по мне-
нию авторов руководства, не этично не предлагать 
такое тестирование [19, 21, 22].

В рекомендациях Европейского общества гене-
тики человека (ESHG) 2013 г. при геномном иссле-
довании и интерпретации его результатов предлага-
ется руководствоваться клиническими показаниями, 
использовать целевой (таргетный) подход и не вклю-
чать в отчет варианты с неясным клиническим зна-
чением. Такой подход минимизирует случайные на-
ходки, но при этом эксперты считали необходимым 
оценивать баланс пользы и вреда для конкретного 
пациента при их обнаружении. Так, если случайная 
находка свидетельствует о потенциальном развитии 
серьезного заболевания у обследуемого человека или 
у его близких родственников и известны схемы лече-
ния или профилактики, необходимо сообщать о та-
ких генетических вариантах. В целом, ESHG придер-
живался более осторожного подхода к оппортунисти-
ческому скринингу, с учетом баланса пользы и вреда 
для каждого пациента [23].

Однако в 2021 г. были опубликованы рекоменда-
ции ESHG по оппортунистическому скринингу [24]. 
Сохраняя в осторожность в вопросе о внедрении оп-
портунистического скрининга в клиническую прак-
тику, эксперты указывают на необходимость тщатель-
ных пилотных исследований соразмерности пользы 
и рисков такого тестирования не только для отдель-
ных людей, но и для системы здравоохранения с уче-
том особенностей ее финансирования в каждой кон-
кретной стране. Также указывается на необходимость 
рассмотрения альтернатив оппортунистическому скри-
нингу, например, каскадного тестирования. Долж-
ны быть гарантированы автономия тестируемых, до-
ступность генетических консультаций, а информиро-
ванное согласие и возможность его отозвать должны 
быть центральной этической нормой такого тестиро-

вания. В рекомендациях подчеркивается преждевре-
менность тестирования детей на поздно манифести-
рующие заболевания. 

В 2018 году ведущие российские специалисты опу-
бликовали обновленную версию собственных рекомен-
даций по интерпретации результатов массового парал-
лельного секвенирования, основанную на рекоменда-
циях и руководствах, разработанных в Европе и США. 
Мнение российских специалистов сводится к тому, что 
при интерпретации вариантов у здоровых или людей 
без симптомов необходима сильная доказательная база, 
так как вероятность обнаружения вариантов, признан-
ных патогенными, в этой группе обследуемых обычно 
очень низкая. Однако в рекомендациях приведен спи-
сок генов, клинически значимые варианты в которых 
рекомендовано искать и сообщать пациентам, давшим 
информированное согласие, c целью раннего лечения 
или профилактики этих заболеваний. Это фактически 
открыло путь оппортунистическому скринингу. Более 
того, пациенты могут дать согласие на поиск любых 
патогенных вариантов, в том числе для заболеваний, 
не имеющих эффективного лечения [25].

Как и при других видах диагностики, при генетиче-
ском тестировании пациент вправе отказаться от полу-
чения результатов или от информации о случайных на-
ходках. Соответствующее решение может быть оформ-
лено в процессе обсуждения проблемы с врачом при 
получении информированного согласия на тестирова-
ние. Мотивом в таких случаях может являться то, что 
результаты исследования не будут полезными для па-
циента из-за его тяжелого состояния. Кроме того, при-
чинами нежелания узнать информацию о возможных 
рисках могут служить психологическое состояние па-
циента или прошлый негативный опыт.

В отличие от тестирования на основе медицин-
ских показаний, где значительное место занимает ин-
дивидуальный подход и тесное взаимодействие «врач-
пациент», популяционный скрининг обычно про-
водится в рамках системы здравоохранения. В этом 
случае программы скрининга основываются не на тща-
тельном отборе пациентов, а на принципе общей при-
менимости. Например, при скрининге новорожден-
ных тестирование проводится согласно принятой го-
сударством нормативной базе, которая предписывает 
медицинским учреждениям обследовать практически 
всех новорожденных. Поскольку при таком подходе 
не предполагается принятие решений на индивиду-
альной основе, для максимизации пользы конкретно-
му пациенту основное внимание уделяется:

(1) обеспечению максимального охвата скринин-
гом целевых групп при наличии доказательств пользы 
тестирования для обследованного населения;
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(2) созданию инфраструктуры программ скринин-
га, включающей стандартизированные процедуры об-
следования и медицинской помощи выявленным па-
циентам, подготовку квалифицированных работни-
ков здравоохранения для увеличения шансов на то, что 
действия врачей, пациентов и семей в ответ на резуль-
таты тестирования принесут пользу выявленному па-
циенту.

Вследствие развития технологий анализа генома 
и снижения затрат на диагностику, некоторые меди-
цинские учреждения, практикующие врачи и акаде-
мические медицинские центры уже начали предлагать 
секвенирование генома/экзома здоровым людям или 
участникам исследований, подразумевая, что скрининг 
для выявления патогенных вариантов в генах из спи-
ска ACMG может быть информативным и полезным 
для них [26, 27]. Эти предложения обусловлены тем, 
что современное медицинское сообщество делает ак-
цент на профилактике заболеваний, основываясь на 
данных о том, что некоторые мутации могут приво-
дить к более поздней манифестации ряда заболеваний 
и выявляться у здоровых людей. Кроме того, многие 
коммерческие компании выбирают в качестве своей 
стратегии проведение профилактических исследова-
ний, чтобы расширить рынок генетического тестиро-
вания [9]. Тем не менее, секвенирование генома пока 
не получило распространения в качестве скрининго-
вого теста, и вопрос о целесообразности популяцион-
ного скрининга здоровых людей с проведением секве-
нирования генома остается спорным [4, 28−30]. 

Популяционный скрининг с использованием пол-
ногеномного секвенирования на сегодняшний день 
не рекомендуется, но и не запрещается ACMG [31]. 
Он не входит в группу профилактических мер, реко-
мендованных Американской рабочей группой по про-
филактическим мероприятиям [32]. В этом есть неко-
торое противоречие. Если эксперты ACMG при опре-
деленных условиях рекомендуют сообщать пациентам 
о случайных находках геномного тестирования, по ко-
торым можно судить о вероятности развития какого-
либо заболевания, то почему бы не предложить здоро-
вым людям секвенирование генома в рамках профи-
лактической медицинской помощи (популяционного 
скрининга)?

Геномный скрининг в контексте системы 
здравоохранения

Решения о проведении скрининга принимаются 
органами власти и основываются на тщательном рас-
смотрении рисков и преимуществ скрининговых те-
стов для всего населения, в идеале на базе существую-

щих эмпирических и научных данных. Усилия систе-
мы здравоохранения сосредоточены на максимальной 
доступности и широкой распространенности тестиро-
вания для всего населения.

Популяционный скрининг далеко не всегда при-
носит пользу пациентам. В известном примере сотни 
японских детей подверглись ненужной операции из-
за гипердиагностики нейробластомы в национальной 
программе скрининга. В конечном итоге инициаторы 
этой программы пришли к выводу, что их опыт «под-
черкивает важность тщательной оценки потенциаль-
ных пользы и вреда до принятия программы скринин-
га в качестве государственной политики» [33].

На данный момент неизвестно, будут ли преиму-
щества скрининга путём анализа генома в общей попу-
ляции перевешивать его потенциальный вред. До того, 
как такое исследование можно с уверенностью реко-
мендовать для использования в общественном здраво-
охранении, необходимо разработать многофакторную 
систему, способную на основе стандартов доказатель-
ной медицины для широкого спектра генетических ва-
риантов продемонстрировать подтверждение того, что 
польза от таких скрининговых мероприятий будет зна-
чительно превышать потенциальный вред, связанный, 
в первую очередь, с получением ложноположитель-
ных, ложноотрицательных и неопределенных резуль-
татов. До тех пор, пока эти доказательства не появят-
ся, профессиональные и регулирующие органы такие, 
как ACMG и FDA (Управление по надзору за каче-
ством пищевых продуктов и медикаментов, США), ре-
комендуют проявлять сдержанность в применении ге-
номного скрининга в общественном здравоохранении 
и продолжать исследования по оценке рисков и преи-
муществ этой новой технологии. 

Хотя обсуждение генетического тестирования, ори-
ентированного на потребителя коммерческих услуг, 
выходит за рамки данной статьи, следует отметить, что 
многие неоднозначные аспекты популяционного гене-
тического скрининга проявляются при его применении 
частными компаниями [34, 35]. Вызывает обеспокоен-
ность то обстоятельство, что генетическое тестирова-
ние потребителей в коммерческих организациях может 
создавать необоснованные риски, которые можно бы-
ло бы минимизировать, если бы оно проводилось в го-
сударственном учреждении. Вместе с тем, снижение 
рисков в данной ситуации видится возможным и при 
наличии в штате частных компаний специалистов со-
ответствующего профиля и уровня компетенций. Вме-
сте с тем, регуляция генетического тестирования, ори-
ентированного на потребителя в коммерческом секто-
ре, может отличаться от политики в государственном 
секторе.
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Секвенирование геномов здоровых 
взрослых людей

Вопрос о том, надо ли анализировать и раскры-
вать «случайные находки», принципиально отличается 
от того, следует ли инициировать генетическое тести-
рование исключительно в целях профилактики забо-
леваний. Когда врач и пациент (или родители пациен-
та) рассматривают генетическое исследование для ре-
шения конкретной проблемы, например, постановки 
диагноза ребенку с умственной отсталостью, ожидает-
ся, что оно принесет максимальную пользу пациенту. 
Как только решение провести тестирование принято, 
возникает вопрос, следует ли также искать дополни-
тельные клинически значимые изменения ДНК, не от-
носящиеся к текущему состоянию ребенка. Результа-
том полногеномного и полноэкзомного секвенирова-
ния является большое количество данных, и можно 
использовать компьютерные алгоритмы для поиска 
любых генетических вариантов. Если решение о по-
лучении дополнительных данных принято родителя-
ми, возникают новые вопросы: как провести их интер-
претацию, насколько полезны они для обследованно-
го ребенка?

Когда здоровые люди хотят пройти процедуру ге-
нетического скрининга для получения рекоменда-
ций по улучшению своего здоровья или коррекции 
образа жизни, отсутствует какой-либо конкретный 
клинический запрос и трудно четко сформулировать 
пользу от диагностики. Что делать, если внешне здо-
ровый взрослый человек и его врач совместно при-
нимают решение о необходимости полногеномного 
секвенирования? В таких ситуациях врач в процессе 
взаимодействия с пациентом должен обсудить, ка-
кие профилактические тесты и мероприятия будут 
наиболее полезными и снизят вероятность потен-
циального вреда. Лицам, ориентированным на ге-
нетический скрининг, врачи должны предоставить 
соответствующие консультации о возможных ри-
сках и преимуществах [31]. В редких случаях, ког-
да обстоятельства конкретного индивида указыва-
ют на очевидный риск негативных последствий диа-
гностики, врач должен быть готов отклонить запрос 
на секвенирование. 

Подобное прогностическое генетическое тести-
рование может иметь далеко идущие последствия 
не только для интересующегося своим здоровьем че-
ловека, но и для членов его/ее семьи, особенно при по-
тенциальном наличии ложноположительных и ложно-
отрицательных результатов, о которых говорилось вы-
ше, а также в ситуациях с неполной пенетрантностью 
патогенного варианта [36]. Даже получение точного 

и благоприятного результата может повлиять на самоо-
ценку людей и внутрисемейные отношения. Для мини-
мизации негативных последствий рекомендуется пред-
лагать таким лицам пре- и пост-тестовое генетическое 
консультирование [37]. В ряде исследований были при-
ведены примеры успешной диагностики заболеваний 
или повышенного риска их развития [38, 39]. Имеют-
ся данные о том, что у 20% здоровых людей при геном-
ном анализе может быть установлено носительство ге-
нетических вариантов, приводящих к моногенным за-
болеваниям [40−42]. Однако на сегодня точная доля 
людей, которые могут получить пользу от секвениро-
вания генома для профилактики заболеваний или ран-
ней диагностики, требует дальнейших исследований.

Тестирование несовершеннолетних

В 1990 г. У. Гилберт экстраполировал экспонен-
циальный рост секвенирования ДНК и заявил, что 
геномы всех новорожденных будут просеквенирова-
ны к 2030 или 2040 году [43]. Несмотря на позитивный 
прогноз, в настоящее время существуют разногласия 
экспертов по поводу того, какой объем геномной ин-
формации следует предоставлять родителям ребенка 
[19, 44]. Есть мнения, что и родители, и сами дети мо-
гут иметь различные предпочтения в получении же-
лаемых данных [45, 46]. Исследования показывают, 
что родители заинтересованы в результатах генетиче-
ского исследования своего ребенка, даже тогда, ког-
да эта информация не имеет определенной клиниче-
ской пользы [47].

Доклиническое и прогностическое генетическое 
тестирование на заболевания детского возраста реко-
мендуется проводить несовершеннолетним только, 
если оно актуально для выбора клинической тактики. 
При этом не стоит вопрос о том, надо ли исследовать 
геном ребенка или нет. Важно в какой момент време-
ни должно быть проведено исследование [48].

Вопрос о прогностическом тестировании несо-
вершеннолетних на заболевания, развивающиеся 
во взрослом возрасте, не раз поднимался во многих 
руководствах [49]. По решению этой проблемы наблю-
дается единодушие исследователей и экспертов. Иссле-
дование на «поздние» заболевания должно быть реко-
мендовано, только если есть эффективный способ ле-
чения или профилактики (профилактическая операция 
или стратегия раннего терапевтического вмешатель-
ства), который может предотвратить, отстрочить или 
облегчить начало заболевания или его последствий, 
и его можно применить до наступления совершенно-
летия [50, 51]. При этом подчеркивается, что прогно-
стическое тестирование на заболевания с поздним на-
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чалом, для которых нет эффективных методов профи-
лактики или лечения у несовершеннолетних, должно 
быть отложено. Решение о генетическом исследова-
нии на носительство должно быть сделано самим ре-
бенком, когда он достигнет возраста юридического со-
вершеннолетия [52].

Эта точка зрения основана на базовом этическом 
правиле информированного согласия, когда человек 
свободно и добровольно, без внешнего давления, по-
сле получения данных о преимуществах, рисках и тех-
нологических особенностях процедуры, а также дру-
гой информации, связанной с тестированием, дает свое 
согласие на исследование. Тестирование на носитель-
ство патогенных генетических вариантов, проводимое 
в детстве, влияет на будущее ребенка, а не его родите-
ля или опекуна. Именно поэтому ряд исследователей 
полагает, что разумнее отложить тестирование до тех 
пор, пока ребенок сам не сможет изъявить желание 
пройти генетический тест.

Однако различные исследования [50] показали, 
что многие родители выступают за тестирование сво-
их детей на носительство мутаций, приводящих к за-
болеваниям с поздним началом, в подростковом воз-
расте, а некоторые даже за проведение теста в раннем 
детстве. Основными аргументами были возможность 
адаптироваться к статусу носительства, желание из-
бежать обиды детей на своих родителей в будущем, 
а также убеждение, что родители имеют право при-
нимать решения относительно здоровья своих де-
тей. В исследовании [53] показано, что чем раньше 
будет проведено тестирование, тем быстрее ребе-
нок приспособится к своему генетическому статусу, 
а найденная генетическая особенность станет есте-
ственной частью его личности. Чем позже он узна-
ет о результатах исследования, тем больше они мо-
гут нарушать его самооценку и вызывать сложности 
с принятием предоставленной информации. Поми-
мо этого, знание статуса носительства может помочь 
в будущем более осознанно строить свои репродук-
тивные планы.

Расхождение мнения профессионального сообще-
ства, которое не рекомендует проходить прогностиче-
ские тесты и тесты на носительство до совершенноле-
тия, и желания многих родителей узнать о генетиче-
ском статусе своего ребенка не раз вызывало дискуссии 
о целесообразности проведения подобных исследова-
ний и предоставления результатов [54].

Это доказывает, что секвенирование генома здо-
ровых новорожденных, детей и подростков усиливает 
многие из этических проблем медицинской генетики 
и ставит социальные вопросы о сохранении открыто-
го будущего каждого ребенка [55, 56].

Скрининг новорожденных

По некоторым оценкам, через десять или двадцать 
лет геномы всех новорожденных будут секвенирова-
ны. Однако многими экспертами высказываются опа-
сения по поводу отсутствия доказательств пользы не-
онатального скрининга на большинство заболеваний, 
выявляемых при анализе генома, а также возможных 
психологических и социальных последствий такого 
тестирования. Для оценки разных аспектов геномно-
го скрининга новорожденных Национальными ин-
ститутами здоровья (США) были инициированы не-
сколько проектов, результаты которых опубликованы 
в последние годы. Среди них заслуживает внимание 
проект BabySeq – пилотное рандомизированное ко-
гортное исследование с целью оценки медицинских, 
поведенческих и экономических следствий геномно-
го тестирования здоровых и больных новорожденных. 
Первые опубликованные результаты проекта поста-
вили в центр обсуждения новую этическую проблему. 
Констатировав несомненную пользу геномного ана-
лиза для сокращения диагностической одиссеи, ав-
торы отметили низкую востребованность тестирова-
ния как родителями здоровых новорожденных (6,5%), 
так и родителями детей, находившихся после рожде-
ния в отделениях интенсивной терапии (10,3%) [57]. 
В процессе обследования у новорожденного из семьи 
с негативным семейным анализом по наследствен-
ным раковым синдромам был выявлен вариант в гене 
BRCA2. Этот вариант не имел значения для оказания 
медицинской помощи ребенку, но сообщение о нем 
семье может иметь клиническое значение для его ро-
дителей [58]. Эта находка вызвала дискуссию об этич-
ности тестирования детей для пользы родственников, 
если нет пользы для ребенка. Авторы исследования 
указывают на моральный долг врачей и исследова-
телей предотвратить возможное заболевание у роди-
телей ребенка и, тем самым, обосновывают позицию 
тестирования детей для пользы семьи. Эксперты ука-
зывают, что сообщение о выявленном варианте роди-
телям может быть полезно для ребенка (но это польза 
не медицинская): раннее выявление и лечение забо-
левания у родителя позволит ребенку расти в полной 
семье со здоровыми родителями. Эта точка зрения 
не поддерживается однозначно, указывается на на-
личие других социальных и психологических рисков 
для ребенка и семьи [57].

Другой пилотный проект NBSeq посвящен популя-
ционному скринингу на наследственные болезни об-
мена веществ. В нем в большой выборке образцов по-
казаны более низкая чувствительность и специфич-
ность геномного анализа по сравнению с тандемной 
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масс-спектрометрией для диагностики этого класса 
болезней [59].

Эти исследования доказывают ранее высказан-
ное положение о необходимости пилотных исследо-
ваний для оценки различных аспектов геномного те-
стирования.

Скрининг беременных

Одной из наиболее важных этических проблем 
в пренатальной геномике, как и в других сферах, яв-
ляется обеспечение пациентам возможности сделать 
информированный выбор на основе оценки послед-
ствий такого тестирования. Врачи-генетики и специ-
алисты в области медицины плода должны предостав-
лять информацию таким образом, чтобы она была до-
ступной и понятной [60].

Однако практическая реализация этой возможно-
сти может быть осложнена. Одна из причин – тот факт, 
что даже при установленном значении найденных ге-
нетических вариантов зачастую невозможно знать со 
стопроцентной уверенностью, будет ли будущий ребе-
нок подвержен заболеванию или нет. Во многих слу-
чаях, несмотря на значительный прогресс в генетике, 
большая часть информации, полученной в результате 
полногеномных исследований, еще не может быть ис-
толкована однозначно: часто трудно определить, на-
сколько изменение последовательности ДНК связано 
с повышением риска заболевания. 

В этой связи важно, какая информация должна 
быть предоставлена беременной. Большинство мне-
ний экспертов и профессиональных рекомендаций [61] 
сводится к тому, что стоит сообщать только о клини-
чески значимых результатах. Вместе с тем, в контек-
сте репродуктивной медицины понятие «клинической 
значимости» может несколько отличаться от приня-
того при консультировании в постнатальном перио-
де. При консультировании в связи с дородовой диа-
гностикой часто бывает трудно определить, повлия-
ет ли обсуждаемый генетический вариант на здоровье 
будущего ребенка. Отсюда возникают вопросы о не-
обходимости прерывания или продолжения беремен-
ности в зависимости от результата, который не всег-
да может быть достоверным и/или правильно истол-
кованным [62].

Скрининг доноров гамет

Американское общество репродуктивной медици-
ны (ASRM) и Общество вспомогательных репродук-
тивных технологий (SART) рекомендуют проверку до-
норов гамет на наследственные заболевания путем изу-

чения семейного анамнеза и проведения генетического 
тестирования [63]. Исследование на носительство му-
таций, приводящих к муковисцидозу, рекомендова-
но всем, а на другие генетические заболевания долж-
но проводиться соответственно этническому проис-
хождению донора. Тестирование доноров ооцитов на 
синдром ломкой Х-хромосомы может быть рекомен-
довано, но не является обязательным.

Обсуждаемый в последнее время расширенный 
скрининг на носительство рецессивных мутаций мож-
но рассматривать как часть обычной процедуры отбо-
ра доноров гамет. Однако существует важный недоста-
ток в его практической реализации. Исключение всех 
носителей мутаций тяжелых рецессивных заболеваний 
из системы вспомогательных репродуктивных техно-
логий может значительно снизить количество доноров 
гамет [64, 65]. В качестве варианта, направленного на 
максимальное возможное предотвращение рождения 
больного потомства, предлагается обследование на но-
сительство как доноров, так и реципиентов, с дальней-
шим сопоставлением полученных результатов. Таким 
образом, исключается вероятность встречи двух носи-
телей мутаций аутосомно-рецессивного заболевания. 
Недостатком данного подхода является стоимость ге-
нетического тестирования донора и реципиента.

Заключение

Последние разработки в области геномики суще-
ственно расширили возможности генетического тести-
рования. Как и во многих других областях человече-
ской деятельности, больший выбор означает большую 
ответственность. Не может быть никаких сомнений 
в том, что предотвращение болезни предпочтитель-
нее, чем лечение заболевания после его манифестации 
или на поздних стадиях. Однако не все профилактиче-
ские меры одинаково эффективны в медицинском и/
или экономическом плане. Некоторые из них направ-
лены на выявление риска или предрасположенности 
к заболеваниям и могут быть использованы для пре-
дотвращения тяжелых последствий для здоровья. Дру-
гие являются весьма затратными и, скорее всего, при-
ведут к большему ятрогенному вреду, чем к профилак-
тической пользе.

По мере того, как исследователи будут продолжать 
изучать клинические и социальные последствия секве-
нирования генома, нынешняя неопределенность в от-
ношении преимуществ и вреда геномного тестирова-
ния будет разрешаться. Это приведет к тому, что вра-
чи, пациенты, организаторы здравоохранения смогут 
принимать более обоснованные решения о том, каким 
группам пациентов необходимы подобные исследо-
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вания, в какие сроки и какой объем информации ну-
жен тестируемому. При этом важно соблюдать баланс 
между пользой для пациентов и возможностями обще-
ственного здравоохранения.
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