
Ýâî ëþ öèÿ ïðå äèê òèâ íîé ìå äè öè íû. 
Ñòà ðûå èäåè, íî âûå ïî íÿ òèÿ

Áà ðà íîâ Â.Ñ.

ÔÃÁÍÓ «ÍÈÈ àêó øåð ñò âà ãè íå êî ëî ãèè è ðå ïðî äóê òî ëî ãèè èì. Ä.Î. Îò òà», e-ma il: ba ra nov@vb2475.spb.edu

Êðàò êî ðàñ ñìîò ðå íû ýòà ïû ñòà íîâ ëå íèÿ è ýâî ëþ öèÿ ïî íÿ òèé «ïðå äèê òèâ íàÿ ìå äè öè íà» è «ãå íå òè ÷å ñêèé ïàñ ïîðò», êðè -
çèñ ïðå äèê òèâ íî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ, îáó ñëîâ ëåí íûé «íå äî ñòà þ ùåé íà ñëå äó å ìî ñòüþ», òðàíñ ôîð ìà öèÿ ýòèõ ïî -
íÿ òèé â ýðó ïîë íî ãå íîì íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ, ñè ñ òåì íîé ãå íå òè êè è áèî èí ôîð ìà òè êè, èõ ñî âðå ìåí íîå ñî ñòî ÿ íèå è âîç ìîæ -
íûå ïåð ñ ïåê òè âû ðàç âè òèÿ.
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Êîí ô ëèêò èí òå ðå ñîâ. Àâ òîð çà ÿâ ëÿåò îá îò ñóò ñò âèè êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.
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The or i gin and ba sic steps of pre dic tive med i cine, cri sis in pre dic tive ge netic test ing pro voked by «miss ing heretibility», its grad ual 
trans for ma tion into pre dic tive, pre ven tive, per son al ised and par tic i pa tory med i cine and its ba sic pe cu liar i ties at the era of new gen er -
a tion se quenc ing, sys temic ge net ics and bioinformatics are briefly re viewed.
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Ââå äå íèå

Äî ñòè æå íèÿ ãå íå òè êè â ïî íè ìà íèè ñòðóê òóð -
íî-ôóí ê öè î íà ëü íîé îð ãà íè çà öèè ãå íî ìà ÷å ëî âå êà,
ðàñ øèô ðîâ êà ïåð âè÷ íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ÄÍÊ è
èäåí òè ôè êà öèÿ òû ñÿ÷ ãå íîâ ñó ùå ñò âåí íî ðàñ øè ðè ëè 
ïðåä ñòàâ ëå íèÿ î íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, îò êðû ëè 
ïðèí öè ïè à ëü íî íî âûå âîç ìîæ íî ñòè äëÿ âû ÿñ íå íèÿ
ïðè ÷èí âîç íèê íî âå íèÿ è ïà òî ãå íå çà ìî íî ãåí íûõ
(ÌÃ) è ìíî ãî ôàê òîð íûõ çà áî ëå âà íèé (ÌÔÇ) [1, 2].
Ïî ìå ðå ñî âåð øåí ñò âî âà íèÿ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å -
ñêèõ ìå òî äîâ «ãå íå òè çà öèÿ» ìå äè öè íû áû ñò ðî íà ðà ñ -
òà åò. Îíà âñå áî ëü øå ñòà íî âèò ñÿ «ãå íîì íîé» [3].
Îñíî âàí íàÿ íà äàí íûõ î ñòðóê òó ðå ãå íî ìà è åãî ôóí -
ê öè ÿõ ãå íîì íàÿ ìå äè öè íà íå òî ëü êî ïî ìî ãà åò ïî ñòà -
âèòü òî÷ íûé äèà ãíîç ãåí íûõ áî ëåç íåé, íî â çíà ÷è -
òåëü íîé ìå ðå îïðå äå ëèòü íà ñëåä ñò âåí íóþ ïðåä ðàñ ïî -
ëî æåí íîñòü ÷å ëî âå êà ê òî ìó èëè èíî ìó çà áî ëå âà íèþ,
ïðå äó ïðå äèòü åãî ðàç âè òèå è ïî äî áðàòü îï òè ìà ëü íûé
âà ðè àíò ëå êàð ñò âåí íîé òå ðà ïèè [4]. Ðå øå íèå ýòèõ çà -
äà÷ ñî ñòàâ ëÿ åò îñíî âó òà êî ãî ñðàâ íè òå ëü íî íî âî ãî
íà ïðàâ ëå íèÿ, êàê ïðåä ñêà çà òå ëü íàÿ (ïðå äèê òèâ íàÿ)
ìå äè öè íà (ÏÌ) [4, 5].

Êàê åñ òå ñò âåí íûé ïðî äóêò ãå íî ìà ÷å ëî âå êà è ìå äè -
öè íû, ÏÌ íà ïðàâ ëå íà ãëàâ íûì îá ðà çîì íà ðàí íåå âû -
ÿâ ëå íèå ëèö ñ âû ñî êèì ðè ñ êîì íà ñëåä ñò âåí íîé ïðåä -
ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè ê ÷à ñ òûì çà áî ëå âà íè ÿì ñ öå ëüþ èõ
ïðî ôè ëàê òè êè è ëå ÷å íèÿ.

Ïåð âûå øà ãè

Óìå ñò íî îò ìå òèòü, ÷òî â îò ëè ÷èå î õðî ìî ñîì íûõ è
ÌÃ çà áî ëåâàíèé, êî òî ðûå ñî ñòàâ ëÿ þò ëèøü îêî ëî
2,5—3% áî ëåç íåé, íà äî ëþ ÌÔÇ ïðè õî äèò ñÿ ïî÷ òè 98%
âñåé ïà òî ëî ãèè ÷å ëî âå êà. Èìåí íî ÌÔÇ ñòà ëè ãëàâ íûì
îáú åê òîì ÏÌ. Òà êèå èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëè íà ÷à òû åùå äî
ïîë íîé ðàñ øèô ðîâ êè ãå íî ìà ÷å ëî âå êà.

Ïåð âûå ðà áî òû ïî ÏÌ ÌÔÇ â Ðîñ ñèè áû ëè íà ÷à òû
â Ñàíêò-Ïå òåð áóð ãå â êîí öå ïðî øëî ãî âå êà ïîä ðó êî âîä -
ñò âîì ïðîô. Å.È. Øâàð öà è êà ñà ëèñü èçó ÷å íèÿ íà ñëåä ñò -
âåí íûõ ôàê òî ðîâ ðè ñ êà ñà õàð íî ãî äèà áå òà, ñåð äå÷ íî-ñî -
ñó äè ñòûõ è íå êî òî ðûõ íåé ðî äå ãå íå ðà òèâ íûõ çà áî ëå âà -
íèé [6—8]. Ìàñ ø òàá íûå èñ ñëå äî âà íèÿ íà ñëåä ñò âåí íîé
óñòîé ÷è âî ñòè ê ÂÈ×-èí ôåê öèè, ïî ïó ëÿ öè îí íûå îñî -
áåí íî ñòè ãå íîâ ñè ñ òå ìû äå òîê ñèê öèè è ñâÿçü «íó ëå âûõ»
àë ëå ëåé ýòèõ ãå íîâ ñ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòüþ ê ÷à ñ òûì
ÌÔÇ, òà êèì, êàê ýí äî ìåò ðè îç, áðîí õè à ëü íàÿ àñò ìà, ïðè -
âû÷ íîå íå âû íà øè âà íèå áå ðå ìåí íî ñòè è äð., áû ëè âû -
ïîë íå íû â ëà áî ðà òî ðèè ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè Îò -
òîâ ñêî ãî èí ñòè òó òà àêó øåð ñò âà è ãè íå êî ëî ãèè [4, 5]. Òàì
æå åùå â 1997 ã. áû ëè ïðåä ëî æå íû òåð ìè íû «ïðå äèê òèâ -
íàÿ ìå äè öè íà» (pre dic ti ve me di ci ne), «ãå íû ïðåä ðàñ ïî ëî -
æåí íî ñòè (pre dis po si ti on ge nes) è ñôîð ìó ëè ðî âà íî ïî íÿ òèå 
«ãå íå òè ÷å ñêèé ïàñ ïîðò», ïî ëó ÷èâ øèå âïî ñëåä ñò âèè øè -
ðî êîå ðàñ ïðî ñòðà íå íèå. Ðàñ øèô ðîâ êà ýòèõ òåð ìè íîâ
ïðè âå äå íà â êíè ãå «Ãå íîì ÷å ëî âå êà è ãå íû ïðåä ðàñ ïî ëî -
æåí íî ñòè. Ââå äå íèå â ïðå äèê òèâ íóþ ìå äè öè íó» [4].
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Ìå òî äè ÷å ñêóþ îñíî âó ÏÌ ñî ñòàâ ëÿ åò ïî èñê è òå ñ òè -
ðî âà íèå ãå íîâ «ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè» — (ãå íîâ «ïîä -
âåð æåí íî ñòè», ïî Â.Ï. Ïó çû ðå âó [9]) — «ìó òàí ò íûõ âà -
ðè àí òîâ ãå íîâ, êî òî ðûå ñî âìå ñ òè ìû ñ ðàç âè òè åì äî è
ïî ñëå ðîæ äå íèÿ, íî â îïðå äå ëåí íûõ íå áëà ãî ïðè ÿò íûõ
ñî ÷å òà íè ÿõ è íà ôî íå äåé ñò âèÿ íå áëà ãî ïðè ÿò íûõ ýê çî -
ãåí íûõ ôàê òî ðîâ ìî ãóò ñïî ñîá ñò âî âàòü ðàç âè òèþ ðàç -
ëè÷ íûõ ÌÔÇ. Â 1995—2005 ãã. èäåí òè ôè êà öèÿ òà êèõ ãå -
íîâ áû ëà îãðà íè ÷å íà ìå òî äîì àíà ëè çà ãå íå òè ÷å ñêî ãî
ñöåï ëå íèÿ, íî ÷à ùå ïðî âî äè ëàñü ñ ïî ìî ùüþ ôóí ê öè î -
íà ëü íî ãî êàð òè ðî âà íèÿ ïó òåì òå ñ òè ðî âà íèÿ ïî òè ïó
ñëó ÷àé-êîí ò ðîëü ãå íîâ, a pri o ry âî âëå ÷åí íûõ â ÌÔÇ.

Òåì íå ìå íåå, âñêî ðå ïî ñëå ðàñ øèô ðîâ êè ãå íî ìà
áû ëè ñôîð ìè ðî âà íû ïà íå ëè ãå íîâ äëÿ òå ñ òè ðî âà íèÿ
íà ñëåä ñò âåí íîé «ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè» êî ìíî ãèì ÷à -
ñ òûì ÌÔÇ, òà êèì, êàê îñ òåî ïî ðîç, áðîí õè à ëü íàÿ àñò -
ìà, õðî íè ÷å ñêèå áî ëåç íè ëåã êèõ, äèà áåò, ñåð äå÷ íî-ñî -
ñó äè ñòûå è îí êî ëî ãè ÷å ñêèå çà áî ëå âà íèé [5]. Àê òèâ íûå
èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ïî èñ êó è òå ñ òè ðî âà íèþ ãå íîâ ïðåä -
ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè («ïîä âåð æåí íî ñòè») ïðî âî äè ëèñü è
äî íà ñòî ÿ ùå ãî âðå ìå íè âå äóò ñÿ â Óôå (ïðîô. Ý.Ê. Õóñ -
íóò äè íî âà), Òîì ñêå (ïðîô. Â.Ï. Ïó çû ðåâ), Ìî ñê âå
(ïðîô. À.Â. Ïî ëÿ êîâ). Îñíîâ íûå èòî ãè ýòèõ èñ ñëå äî âà -
íèé, âêëþ ÷àÿ ðà áî òû ëà áî ðà òî ðèè ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êè ÈÀÃ èì. Ä.Î. Îò òà áû ëè ñóì ìè ðî âà íû
â 2009 ã. â ìî íî ãðà ôèè «Ãå íå òè ÷å ñêèé ïàñ ïîðò — îñíî -
âà ïðå äèê òèâ íîé ïåð ñî íà ëè çè ðî âàí íîé ìå äè öè íû» [5]. 
Â êíè ãå ïðè âå äå íû ìíî ãî ÷èñ ëåí íûå ôàê òû â ïî ëü çó
«ãå íå òè ÷å ñêî ãî ïàñ ïîð òà» êàê èí äè âè äó à ëü íîé áà çû
ÄÍÊ-äàí íûõ, êî òî ðàÿ ñî äåð æèò èí ôîð ìà öèþ îá óíè -
êà ëü íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ îñî áåí íî ñòÿõ ÷å ëî âå êà, âêëþ ÷àÿ 
êà ðè î òèï, íî ñè òå ëü ñò âî ðå öåñ ñèâ íûõ ìó òà öèé ÷à ñ òûõ
ìî íî ãåí íûõ áî ëåç íåé, ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íîñòü ê íå êî òî -
ðûì ÌÔÇ. Âàæ íî îò ìå òèòü, ÷òî ãå íå òè ÷å ñêèé ïàñ ïîðò
èíî ãäà ïó òà þò ñ èí äè âè äó à ëü íûì ãå íå òè ÷å ñêèì íî ìå -
ðîì, êî òî ðûé ìîæ íî óç íàòü ñ ïî ìî ùüþ ãå íîì íîé äàê -
òè ëî ñêî ïèè, øè ðî êî èñ ïî ëü çó å ìîé â ñî âðå ìåí íîé
êðè ìè íà ëè ñòè êå. Ãå íå òè ÷å ñêèé ïàñ ïîðò êàê êâèí òýñ -
ñåí öèÿ ÏÌ áûë àê òèâ íî ïîä õâà ÷åí ìíî ãè ìè ãå íå òè ÷å -
ñêè ìè ëà áî ðà òî ðè ÿ ìè, ñòàë ðàñ õî æèì áðåí äîì ìíî ãî -
÷èñ ëåí íûõ êîì ìåð ÷å ñêèõ ôèðì â ñòðà íå è äà æå çà ðó -
áå æîì, êî òî ðûå ïðåä ëà ãà þò óñëó ãè ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ -
òè ðî âà íèÿ äëÿ îöåí êè íà ñëåä ñò âåí íîé ïðåä ðàñ ïî ëî -
æåí íî ñòè ê ÷à ñ òûì ÌÔÇ. Íå ñìîò ðÿ íà ñðàâ íè òå ëü íî
íèç êóþ ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêóþ öåí íîñòü, íå êî òî ðûå ïà íå ëè, 
ïðè ìå íÿ å ìûå äëÿ àíà ëè çà íà ñëåä ñò âåí íîé ïðåä ðàñ ïî -
ëî æåí íî ñòè ê òðîì áî ôè ëèè, öå ëè à êèè, áî ëåç íè Êðî -
íà, à òàê æå äëÿ îï òè ìè çà öèè äî çè ðîâ êè ðÿ äà ôàð ì ï ðå -
ïà ðà òîâ íà øëè ïðè ìå íå íèå â êëè íè êå [5, 10]. Àê òèâ íîå 
ðàç âè òèå ïî ëó ÷è ëè è äðó ãèå íà ïðàâ ëå íèÿ ÏÄ ìå äè öè -
íû, áà çè ðó þ ùè å ñÿ íà ãå íå òè ÷å ñêîì òå ñ òè ðî âà íèè, òà -
êèå, êàê ñïîð òèâ íàÿ ãå íî ìè êà, íóò ðè ãå íî ìè êà, ôàð ìà -
êî ãå íî ìè êà, òîê ñè ãå íî ìè êà, ãå íî ìè êà ñòà ðå íèÿ è àê -
òèâ íî ãî äîë ãî ëå òèÿ è äð. [5]

Âìå ñ òå ñ òåì, îá ùåå çà êëþ ÷å íèå î äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ
âîç ìîæ íî ñòÿõ ïðå äèê òèâ íî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà -

íèÿ â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ îñòà åò ñÿ âå ñü ìà cäåð æàí íûì è
äà æå ñêåï òè ÷å ñêèì [11, 12]. Òà êîé âû âîä ñäå ëàí â ñâÿ çè
ñ áî ëü øîé âà ðè à áå ëü íî ñòüþ ðå çó ëü òà òîâ ãå íå òè ÷å ñêî ãî
òå ñ òè ðî âà íèÿ, èõ íå äî ñòà òî÷ íîé ñòà òè ñòè ÷å ñêîé äî ñòî -
âåð íî ñòüþ è, ñî îò âåò ñò âåí íî, íèç êîé çíà ÷è ìî ñòüþ
â îöåí êå ðè ñ êà.

ÏÌ â ýðó ïîë íî ãå íîì íî ãî ñêðè íèí ãà

Áî ëü øèå íà äåæ äû â ïðå î äî ëå íèè íå äî ñòàò êîâ ãå íå òè -
÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ ÌÔÇ âîç ëà ãà ëè íà ìå òîä ïîë íî ãå -
íîì íî ãî àíà ëè çà àñ ñî öè à öèé (GWAS — ge no me wi de as so -
ci a ti on stu di es), ïðåä ëî æåí íûé â 2006 ã. Â òå ÷å íèå ïî ñëå äó -
þ ùèõ 4 ëåò ýòèì ìå òî äîì ïðî à íà ëè çè ðî âà íî áî ëåå 300
ÌÔÇ, â òîì ÷èñ ëå òà êèõ ÷à ñ òûõ, êàê äèà áåò òè ïà 2, îñ òåî -
ïî ðîç, áðîí õè à ëü íàÿ àñò ìà è ìí.äð. [13]. Âû ïîë íåí íûé íà 
áî ëü øèõ êî ãîð òàõ áî ëü íûõ ñ îä íî òèï íûì äèà ãíî çîì è ñî -
îò âåò ñò âó þ ùåì êîí ò ðî ëå (îêî ëî 1000 ÷åë. è áî ëåå â êàæ -
äîé ãðóï ïå) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÷è ïîâ âû ñî êîé ïëîò íî ñòè,
ñî äåð æà ùèõ îò 500 òûñ. äî 1 ìëí ìàð êåð íèõ SNP, ìå òîä
GWAS ïî çâî ëèë ñ âû ñî êîé äî ñòî âåð íî ñòüþ âû ÿâ ëÿòü ãå -
íû-êàí äè äà òû, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ ÌÔÇ. Íà îñíî âå ýòèõ
äàí íûõ â ðÿ äå êîì ìåð ÷å ñêèõ öåí ò ðîâ ÑØÀ è Çà ïàä íîé
Åâ ðî ïû, áû ëè ðàç ðà áî òà íû è âíå äðå íû äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå
ïà íå ëè, êî òî ðûå, êàê ïðåä ïî ëà ãà ëîñü, ïî çâî ëÿ ëè ïðî âî -
äèòü äî ñòà òî÷ íî âçâå øåí íóþ îöåí êó íà ñëåä ñò âåí íîé
ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè êî ìíî ãèì ÷à ñ òûì ÌÔÇ. Ê ñî æà ëå -
íèþ, êàê ïî êà çà ëè äà ëü íåé øèå èñ ñëå äî âà íèÿ ýòîò ïîä õîä
íå ìîã îáåñ ïå ÷èòü ñêîëü-íè áóäü íà äåæ íî ãî ïðî ãíî çà
ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè, òàê êàê âû ÿâ ëÿë íå áî ëåå 10—15%
íà ñëå äó å ìî ñòè ÌÔÇ. Êîì ìåð ÷å ñêîå èñ ïî ëü çî âà íèé ãå íå -
òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ äëÿ ïðî ãíî çà ÌÔÇ îôè öè à ëü íî
çà ïðå ùå íî â ÑØÀ â ÿí âà ðå 2013 ã. [14].

Ñëå äó åò ïîä ÷åð ê íóòü, ÷òî ìå òîä GWAS óäî áåí òî ëü êî
äëÿ èäåí òè ôè êà öèè ÷à ñ òûõ SNP-ìàð êå ðîâ (íå ìå íåå 5%),
Ïðè ýòîì, ïî äàâ ëÿ þ ùåå áî ëü øèí ñò âî âû ÿâ ëåí íûõ ýòèì
ìå òî äîì SNP-ìàð êå ðîâ (áî ëåå 70%) èìå þò âíå ãåí íóþ ëî -
êà ëè çà öèþ [15]. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ âå äóò ñÿ ìàñ ø òàá íûå
èñ ñëå äî âà íèÿ ôóí ê öè î íà ëü íîé îñî áåí íî ñòåé âíå ãåí íûõ
SNP, ìíî ãèå èç êî òî ðûõ âõî äÿò â ñî ñòàâ ýíõàí ñå ðîâ, ïðî -
ìî òî ðîâ è äðó ãèõ ðå ãó ëÿ òî ðîâ ãåí íîé àê òèâ íî ñòè [16].

Äðó ãèå ñî âðå ìåí íûå ìå òî äû ïîë íî ãå íîì íî ãî àíà ëè -
çà, èñ ïî ëü çó å ìûå â ÏÌ, âêëþ ÷à þò ïîë íî ãå íîì íîå èëè
ýê çî ìíîå ÄÍÊ-ñåê âå íè ðî âà íèå, Ýòè ìå òî äû, â îò ëè ÷èå
îò ìå òî äà GWAS, ïî çâî ëÿ þò îá íà ðó æèòü íå òî ëü êî âñå
SNP, íî è äðó ãèå ìó òà öèè, èäåí òè ôè öè ðî âàòü âñå ãå íû
è âíå ãåí íûå ÄÍÊ-ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè. Â ñî ÷å òà íèè
ñ ìå òî äîì GWAS îíè øè ðî êî èñ ïî ëü çó þò ñÿ äëÿ ïî èñ êà
è èäåí òè ôè êà öèè ãå íîâ ðåä êèõ çà áî ëå âà íèé [11].

Åùå îäèí ñî âðå ìåí íûé ìå òîä ïîë íî ãå íîì íî ãî ñêà -
íèí ãà êà ñà åò ñÿ ñóá ìèê ðî ñêî ïè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà õðî ìî ñîì -
íèõ ïå ðå ñòðî åê, òàê íà çû âà å ìûé ìå òîä ñðàâ íè òå ëü íîé ãå -
íîì íîé ãèá ðè äè çà öèè (ar ray CGH). Îí øè ðî êî èñ ïî ëü çó -
åò ñÿ äëÿ èäåí òè ôè êà öèè ïå ðå ñòðî åê ÄÍÊ òè ïà èí äåë, à
òàê æå ÷èñ ëà è ðàñ ïî ëî æå íèÿ â ãå íî ìå âà ðü è ðó þ ùå ãî ÷èñ -
ëà êî ïèé — Â×Ê (CNV, co py num ber va ri a ti ons) [17].

ISSN 2073-7998 5

ÌÅ ÄÈ ÖÈÍ ÑÊÀß ÃÅ ÍÅ ÒÈ ÊÀ. — 2017. — ¹5



Êî íå÷ íî, âñå ýòè ìå òî äû è èõ ñî ÷å òà íèÿ î÷åíü ýô -
ôåê òèâ íû äëÿ ïî èñ êà ïðè ÷èí íûõ ãå íîâ. Îä íà êî, çà èñê -
ëþ ÷å íè åì ðåä êèõ ìî íî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ, îíè íå ïî çâî -
ëÿ åò äàòü îáú åê òèâ íóþ îöåí êó èí äè âè äó à ëü íî ãî ðè ñ êà
ÌÔÇ. Â íå êî òî ðûõ ñëó ÷à ÿõ (íà ïðè ìåð, áî ëåçíü Êðî íà)
ïðå äèê òèâ íàÿ ñè ëà ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ ìî æåò
äî ñòè ãàòü 80% [13]. Îä íà êî äëÿ áî ëü øèí ñò âà ÌÔÇ îíà
íå ïðå âû øà åò 10% è â ëó÷ øåì ñëó ÷àå ïî çâî ëÿ åò îïðå äå -
ëèòü íà ëè ÷èå ðè ñ êà ÌÔÇ, íî íå ïî çâî ëÿ åò äå ëàòü èí äè -
âè äó à ëü íûå ïðî ãíî çû [5].

Òà êèì îá ðà çîì, äà æå ãëó áî êîå ñêà íè ðî âà íèå ãå íî ìà
ñ ïðèìåíåíèåì ñî âðå ìåí íûõ ìå òî äîâ íå ðå øà åò îñíîâ -
íîé çà äà ÷è ÏÌ — îöå íèòü ðèñê çà áî ëå âà íÿ. Ïðè ÷èíà
ýòî ãî çà êëþ ÷à åò ñÿ â òîì, ÷òî òî ëü êî èçó ÷å íèå ñà ìî ãî ãå -
íî ìà è äà æå ñà ìûé ïî äðîá íûé àíà ëèç ïåð âè÷ íîé ñòðóê -
òó ðû ÄÍÊ â ëó÷ øåì ñëó ÷àå ïî çâî ëÿ þò óñòà íî âèòü íà ëè -
÷èå ìó òà öèè, íî íå ïî çâî ëÿ þò ñó äèòü î ôóí ê öèè ãå íà
[18, 19]. Èã íî ðè ðî âà íèå ôóí ê öèé ãå íî ìà, îñî áåí íî ñòåé
ðå ãó ëÿ öèè àê òèâ íî ñòè åãî ãå íîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðè ÷è íîé «èñ -
÷å çà þ ùåé íà ñëå äó å ìî ñòè».

Ôå íî ìåí èñ ÷å çà þ ùåé íà ñëå äó å ìî ñòè

Èí ôîð ìà öè îí íàÿ è ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ íå äî ñòà òî÷ -
íîñòü ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ ÌÔÇ ïî ëó ÷è ëà íà -
çâà íèå ôå íî ìå íà «íå äî ñòà þ ùåé íà ñëå äó å ìî ñòè», ïðè -
÷è íû êî òî ðî ãî øè ðî êî îá ñóæ äà ëèñü ãå íå òè êà ìè
â 2009—2013 ãã. [20—22]. Â èòî ãå îæèâ ëåí íîé äè ñ êóñ ñèè 
áû ëè ñôîð ìó ëè ðî âà íû ñëå äó þ ùèå îñíîâ íûå ïðè ÷è íû
ýòî ãî ôå íî ìå íà:

=ìà ëûé âêëàä â âå ëè ÷è íó ðè ñ êà îò äå ëü íûõ àë ëå ëåé
ãå íîâ-êàí äè äà òîâ (OR = 1,1—1,5);

= ðåä êèå ìó òàí ò íûå àë ëå ëè, íå äå òåê òè ðó å ìûå ìå òî -
äîì GWAS (ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ìå íåå 5%);

= òðóä íî ñòè ñ îöåí êîé âêëà äà â ïà òî ãå íåç ÌÔÇ
ãåí-ãåí íûõ âçàè ìî äåé ñò âèé

= ýô ôåêò ýïè ñòà çà ýïè ãå íå òè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé ãå -
íî ìà, âà ðü è ðó þ ùèõ ïî äëè íå ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ (co py
num ber va ri a ti ons — CNV);

=íå ïî íÿò íîå çíà ÷å íèå SNP, ðàñ ïî ëî æåí íûõ âíå ãå -
íîâ èëè áå ëîê-êî äè ðó þ ùèõ ÷à ñ òåé ãå íî ìà, íî âû ñî êî -
äî ñ òî âåð íî ñöåï ëåí íûõ ñ ÌÔÇ;

=íå äî îöåí êà ïî âðåæ äà þ ùå ãî ýô ôåê òà ýê çî ãåí íûõ
ôàê òî ðîâ.

Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ, ÷òî äëÿ ðàç íûõ ÌÔÇ ïðè ÷è íû èñ -
÷å çà þ ùåé íà ñëåä ñò âåí íî ñòè ìî ãóò áûòü ðàç íû ìè. Ñëå -
äî âà òå ëü íî, ïðè ðî äà ÌÔÇ ìíî ãî ñëîæ íåå, ÷åì ïðåä ïî -
ëà ãà ëîñü. Îíà ñâî äèò ñÿ íå òî ëü êî ê ìó òà öè ÿì, íî è ê ìà -
ëî ïî íÿò íûì ýïè ãå íå òè ÷å ñêèì èç ìå íå íè ÿì ãå íî ìà
(ýïè ìó òà öè ÿì), ê âçàè ìî äåé ñò âè ÿì òè ïà áå ëîê-áå ëîê,
ÄÍÊ-áå ëîê, êî òî ðûå ìî ãóò êîì ïåí ñè ðî âàòü ôóí ê öèè
íå áëà ãî ïðè ÿò íûõ àë ëå ëåé (ÿâ ëå íèå ýïè ñòà çà), ê ñëîæ -
íîé ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîé àð õè òåê òî íèêå ÌÔÇ,
ïðî ÿâ ëÿ þ ùåé ñÿ â èåðàð õèÿ ðàç ëè÷ íûõ áèî ëî ãè ÷å ñêèõ
óðîâ íåé [19, 20].

Äëÿ ïî íè ìà íèÿ ïðè ðî äû ëþ áî ãî êî ëè ÷å ñò âåí íî ãî
ïðè çíà êà, ðàâ íî êàê è ÌÔÇ, íå äî ñòà òî÷ íî èäåí òè ôè öè -
ðî âàòü ïðè ÷èí íûå ãå íû, íå îá õî äèì òàê æå àíà ëèç èõ ýê -
ñ ï ðåñ ñèè íà ðàç íûõ ñòà äè ÿõ ðàç âè òèÿ, ôàê òî ðîâ è ýïè -
ãå íå òè ÷å ñêèõ ìå õà íèç ìîâ èõ ðå ãó ëÿ öèè íà ðàç ëè÷ íûõ
óðîâ íÿõ: ìî ëå êó ëÿð íîì, áèî õè ìè ÷å ñêîì, êëå òî÷ íîì,
ìåæ ê ëå òî÷ íîì è äð. Óòî÷ íå íèå ñòðóê òó ðû ãåí íûõ ñå òåé
ÌÔÇ, èõ ýê ñ ï ðåñ ñèè, ñâîéñòâ è âçàè ìî äåé ñò âèÿ ïðî äóê -
òîâ ïðè ÷èí íûõ ãå íîâ, ñî ñòî ÿ íèÿ ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ ïó òåé
íå îá õî äè ìî äëÿ ïî íè ìà íèÿ ïà òî ãå íå çà ÌÔÇ ñ ïî çè öèè
ñè ñ òåì íîé ãå íå òè êè [23, 24].

Òà êèì îá ðà çîì, îñíîâ íàÿ ïà ðà äèã ìà ñî âðå ìåí íîé
ÏÌ çà êëþ ÷à åò ñÿ â ïðî ãðåñ ñèâ íîì ñìå ùå íèè öåí ò ðà íà -
ó÷ íûõ èñ ñëå äî âà íèé îò äå äóê öèè ê èí äóê öèè, îò ñòðóê -
òó ðû åäè íè÷ íûõ ãå íîâ ê èçó ÷å íèþ îñî áåí íî ñòåé ðå ãó ëÿ -
öèè èõ ýê ñ ï ðåñ ñèè â ñî ñòà âå ãåí íûõ ñå òåé è âëè ÿ íèÿ èõ
ïðî äóê òîâ íà ôóí ê öèè ìå òà áî ëè ÷å ñêèì ïó òåé.

Ìè ðî âûå òåí äåí öèè ðàç âè òèÿ ÏÌ

Íî âûé ïîäú åì â ÏÌ íà ìå òèë ñÿ ïî ñëå 2010 ã. è áûë
ñâÿ çàí ñî ñòðå ìè òå ëü íûì ïðî ãðåñ ñîì òåõ íî ëî ãèé è ñíè -
æå íè åì ñòî è ìî ñòè ïîë íî ãå íîì íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ,
ò.í. cåê âå íè ðî âà íèÿ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ (NGS — new ge -
ne ra ti on se qu en ce). Ïðè ìå íå íèå ýòî ãî ìå òî äà ïî çâî ëè ëî
â ñðàâ íè òå ëü íî êî ðîò êèé ñðîê (1,5 ãî äà) ïðî âå ñ òè ñåê âå -
íè ðî âà íèå ãå íî ìîâ ïî÷ òè 2000 æè òå ëåé Åâ ðî ïû (2013),
íà ÷àòü ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íî ìîâ 100 000 êî ðåí íûõ æè òå -
ëåé Âå ëè êîá ðè òà íèè (2015) è 200 000 æè òå ëåé Ñå âåð íîé
Àìå ðè êè (2015). Â 2016 ã. íà ÷à ëà ðå à ëè çî âû âà òü ñÿ ïðî -
ãðàì ìà «Ðîñ ñèé ñêèå ãå íî ìû», êî òî ðàÿ ðàñ ñ÷è òà íà íà
2 ãî äà è îðè åí òè ðî âî÷ íî áó äåò âû ïîë íÿò ñÿ íà
1500—2000 îá ðàç öàõ. Âàæ íî, ÷òî â õî äå âû ïîë íå íèÿ
ýòèõ ïðî ãðàìì ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ áó äóò ñî âìå -
ùå íû ñ èí äè âè äó à ëü íû ìè êëè íè ÷å ñêè ìè äàí íû ìè è
ñ ðå çó ëü òà òà ìè ëà áî ðà òîð íûõ èñ ñëå äî âà íèé. Ïðåä ïî ëà -
ãà åò ñÿ, ÷òî òà êîé êîì ï ëåê ñ íûé ïîä õîä ïî çâî ëèò âû ÿ -
âèòü íî âûå ðåä êèå ìó òà öèè ÌÔÇ, óòî÷ íèòü èí äè âè äó -
àëü íûå ýïè ãå íå òè ÷å ñêèå ïðî ôè ëè áî ëü íûõ, îá íà ðó æèòü 
íî âûå èí ôîð ìà òèâ íûå áèî ìàð êå ðû, ñî çäàòü áèî èí ôîð -
ìà öè îí íûå ìî äå ëè ÌÔÇ è, â êî íå÷ íîì ñ÷å òå, ïðè âå ñ òè
ê ñî çäà íèþ ìå äè öè íû èí äè âè äó à ëü íî ãî ÷å ëî âå êà.

Ñî âìå ùå íèå ãå íå òè ÷å ñêèõ ðå çó ëü òà òîâ ñ êëè íè ÷å -
ñêè ìè äàí íû ìè, ñî çäà íèå íà ýòîé îñíî âå áèî èí ôîð ìà -
öè îí íîé ìî äå ëè ÌÔÇ ñî ñòàâ ëÿ åò ñóòü íî âî ãî ñè ñ òåì -
íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî ïîä õî äà ê èçó ÷å íèþ è ïðî ãíî çè ðî âà -
íèþ ÌÔÇ, ïðå âðà ùå íèþ ÏÌ â óíè âåð ñà ëü íóþ ïðå äèê -
òèâ íóþ, ïåð ñî íà ëè çè ðî âàí íóþ, ïðå âåí òèâ íóþ ìå äè öè -
íó — ìå äè öè íó 3-õ Ï. Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ, ÷òî ñî âðå ìå íåì
îíà òðàíñ ôîð ìè ðó åò ñÿ â ìå äè öè íó 4-õ Ï, ãäå 4-ÿ Ï ñî -
îò âåò ñò âó åò òðóä íî ïå ðå âî äè ìî ìó àí ã ëèé ñêî ìó ñëî âó
part ici pa to ry, êî òî ðîå ïî äðà çó ìå âà åò àê òèâ íîå ó÷à ñ òèå
ïà öè åí òà â ñâîåì ëå ÷å íèè è ñî õðà íå íèè çäî ðî âüÿ, ðó êî -
âîä ñò âó ÿñü óíè êà ëü íû ìè îñî áåí íî ñòÿ ìè ñîá ñò âåí íî ãî
ãå íî ìà (ò.í. do your self me di ci ne) [25].
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Âàæ íûì ñî áû òè åì ÏÌ ïî ñëåä íèõ ëåò áû ëî ñî çäà íèå
Åâ ðî ïåé ñêîé Àñ ñî öè à öèè ïðå äèê òèâ íîé, ïåð ñî íà ëè çè -
ðî âàí íîé, ïðå âåí òèâ íîé, ïà òè ñè ïà òèâ íîé ìåäèöèíû
(ÏÏÏÌ) è ðàç ðà áîò êà ìíî ãî ëåò íåé ñòðà òå ãè ÷å ñêîé ïðî -
ãðàì ìû ïî âíå äðå íèþ ÏÏÏÌ â êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó
[26]. Äî ðîæ íàÿ êàð òà îò ãå íî ìè êè äî ïåð ñî íà ëè çè ðî âàí -
íîé ìå äè öè íû ñî ñòî èò èç 4-õ ïî ñëå äî âà òå ëü íûõ ýòà ïîâ è
ðàñ ñ÷è òà íà íà 30 ëåò. Îíà âêëþ ÷à åò ðå øå íèå ñëå äó þ ùèõ
îñíîâ íûõ çà äà÷:

1. Äå òà ëü íûé àíà ëèç ìíî æå ñò âà ñåê âå íè ðî âàí íûõ
ãå íî ìîâ ðàç íûõ èí äè âè äó ó ìîâ è êëå òîê ðàç íûõ òêà íåé
÷å ëî âå êà;

2. Àíà ëèç ïî ïó ëÿ öè îí íûõ è ýò íè ÷å ñêèõ îñî áåí íî -
ñòåé ãå íî ìîâ, ðàç ðà áîò êà îñíîâ ñòðà òè ôè öè ðî âàí íîé
ìå äè öè íû;

3.Èí òåã ðè ðî âà íèå èí äè âè äó à ëü íûõ ãå íî ìîâ ñ èõ
òðàíñ êðèï òî ìà ìè, ïðî òå î ìà ìè, ìå òà áî ëî ìà ìè ñ öå ëüþ
ïðî ôè ëè ðî âà íèÿ ïåð ñî íà ëü íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ äàí íûõ
(îìèê ñîâ);

4. Êëè íè ÷å ñêàÿ àï ðî áà öèÿ: ñèí òåç äàí íûõ èí äè âè -
äó à ëü íûõ ãå íî ìîâ, ýê ñ ï ðåñ ñè îí íûõ ïëàò ôîðì, ëà áî ðà -
òîð íûõ àíà ëè çîâ, êëè íè ÷å ñêèõ ñèì ï òî ìîâ, ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ;

5. Âèð òó à ëü íûå ìî äå ëè èí òåã ðè ðî âàí íûõ ãåí íûõ ñå -
òåé ïî ðà æåí íûõ îð ãà íîâ, ñè ñ òåì;

6. Ïà öè åí òû è ãðàæ äà íå êàê äî íî ðû è ðå öè ïè åí òû
äàí íûõ ïåð ñî íè ôè öè ðî âàí íîé ìå äè öè íû;

7. Ðà áî òà ñ ïà öè åí òà ìè â âèð òó à ëü íîì ìè ðå (?)

Íå êî òî ðûå èç íà ìå ÷åí íûõ çà äà÷ íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü
ïðåä ñòàâ ëÿ þò ñÿ ìà ëî ïî íÿò íû ìè. Îñî áåí íî íå ïðè âû÷ íî
çâó ÷èò ïî íÿ òèå «ðà áî òà ñ ïà öè åí òîì â âèð òó à ëü íîì ìè ðå», 
ïðåä ïî ëà ãà þ ùåå, ÷òî íà îïðå äå ëåí íîì ýòà ïå ðàç âè òèÿ
ÏÏÏÏÌ íå îá õî äè ìîñòü â ðå à ëü íîì ïà öè åí òå ïðî ñòî îò -
ïà äåò è âñå î ÷å ëî âå êå è åãî áó äó ùèõ áî ëåç íÿõ ìîæ íî óç -
íàòü ïî «èí òåã ðè ðî âàí íî ìó ãå íî ìó» (ãå íå òè ÷å ñêî ìó ïàñ -
ïîð òó). Ïî êðàé íåé ìå ðå, ìàñ ø òàá íûå ñî âðå ìåí íûå èñ -
ñëå äî âà íèÿ ïî ïîë íî ãå íîì íî ìó è ýê çî ìíî ìó ñåê âå íè ðî -
âà íèþ òû ñÿ÷ ãå íî ìîâ è èõ ñî ïî ñòàâ ëå íèþ ñ èìå þ ùè ìè ñÿ
êëè íè ÷å ñêè ìè äàí íû ìè íå ïî çâî ëÿ þò íà äåæ íî ïðåä ñêà -
çû âàòü ðèñê ÌÔÇ, õî òÿ è î÷åíü ïî ëåç íû äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ
ðè ñ êà íå êî òî ðûõ ðà êîâ, èñ ñëå äî âà íèé ïî ôàð ìà êî ãå íå òè -
êå è ñêðè íèí ãó ìî íî ãåí íûõ áî ëåç íåé [11, 27].

Ïðàê òè ÷å ñêè îä íî âðå ìåí íî ñ Åâ ðî ïåé ñêîé ïðî ãðàì -
ìîé ÏÏÏÏÌ ïî èíè öè à òè âå ðó êî âî äè òå ëÿ Ìåæ äó íà -
ðîä íîé ïðî ãðàì ìû, à íû íå äè ðåê òî ðà Íà öè î íà ëü íî ãî
Èí ñòè òó òà Çäî ðî âüÿ (NIH) Ôðýí ñè ñà Êîë ëèí ñà (Fran ci -
es Col lins) áûë ñî çäàí Pa ti ent-Cen te red Out co mes Re se -
arch In s ti tu te (PCORI), öåëü êî òî ðî ãî — ñî âìå ñ òèòü ìå -
äè öèí ñêèå êàð òû áî ëü íûõ ñ ðå çó ëü òà òà ìè èõ ëà áî ðà òîð -
íûõ àíà ëè çîâ è ñ äàí íû ìè ïåð ñî íà ëü íûõ ãå íî ìîâ äëÿ
óëó÷ øå íèÿ êà ÷å ñò âà äèà ãíî ñ òè êè, ïðî ôè ëàê òè êè è ëå -
÷å íèÿ ÷à ñ òûõ çà áî ëå âà íèé. Â ôåâ ðà ëå 2015 ã. ýòà èíè öè -
à òè âà ïî ëó ÷è ëà ïîä äåð æ êó ïðå çè äåí òà ÑØÀ, ðàñ ïî ðÿ -
æå íèå êî òî ðî ãî ïî ëî æè ëî íà ÷à ëî ïðî ãðàì ìå «Òî÷ íàÿ
ìå äè öè íà» (Pre ci si on Me di ci ne). Çà ëî ãîì óñïåø íî ãî âû -
ïîë íå íèÿ ïðî ãðàì ìû, ïî ìíå íèþ èç âå ñò íî ãî àâ òî ðè òå òà 

â ãå íî ìè êå ÷å ëî âå êà Ýðè êà Ëàí äå ðà, ÿâ ëÿ þò ñÿ áóð íîå
ðàç âè òèå âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ
ÄÍÊ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ (New Ge ne ra ti on Se qu en ces) è
íà ëè ÷èå ðå ïðå çåí òà òèâ íûõ ÄÍÊ-áèî áàí êîâ, ñî äåð æà -
ùèõ ìèë ëè î íû îá ðàç öîâ ÄÍÊ çäî ðî âûõ è áî ëü íûõ èí -
äè âè äó ó ìîâ [28]. Ïðåä ïî ëà ãà ëîñü, ÷òî òà êèì ñïî ñî áîì
ìîæ íî îïðå äå ëèòü íî âûå àë ëå ëü íûå âà ðè àí òû àñ ñî öè è -
ðî âàí íûå ñ ÌÔÇ. Äåé ñò âè òå ëü íî, â ðå çó ëü òà òå ïîë íî ýê -
çîì íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ãå íî ìîâ 50 726 âçðîñ ëûõ è ñî -
âìå ùå íèÿ ïî ëó ÷åí íûõ ðå çó ëü òà òîâ ñ äàí íû ìè ñî îò âåò -
ñò âó þ ùèõ ìå äè öèí ñêèõ ýëåê ò ðîí íûõ êàðò áû ëî óñòà -
íîâ ëå íî, ÷òî ó êàæ äî ãî 30-ãî èí äè âè äó ó ìà â ãå íî ìå
èìå þò ñÿ îïàñ íûå ãå íå òè ÷å ñêèå âà ðè àí òû, ïðåä ðàñ ïî ëà -
ãà þ ùèå ê òÿ æå ëûì ÌÔÇ [29]. Ïðè ïîë íî ãå íîì íîì ñåê -
âå íè ðî âà íèè 950 ôå íî òè ïè ÷å ñêè çäî ðî âûõ èí äè âè äó ó -
ìîâ â âîç ðà ñ òå 45—60 ëåò ïî÷ òè ó 100 äî íî ðîâ áû ëè
èäåí òè ôè öè ðî âà íû îïàñ íûå ìó òà öèè, ïðåä ðàñ ïî ëà ãà þ -
ùèå ê ÌÔÇ. Áî ëåå òî ãî, ó 34 ó÷à ñò íè êîâ ýòèõ êëè íè ÷å -
ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ áû ëè îá íà ðó æå íû ñèì ï òî ìû áî ëåç -
íåé, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ñî îò âåò ñò âó þ ùè ìè ãå íà ìè [30].

Çà êëþ ÷å íèå

Áåç âû áî ðî÷ íîå ïî ïó ëÿ öè îí íîå ñåê âå íè ðî âà íèå, à
òåì áî ëåå ñî ïî ñòàâ ëå íèå ïî ëó ÷åí íûõ ðå çó ëü òà òîâ ñ êëè -
íè ÷å ñêè ìè äàí íû ìè ïî çâî ëÿþò ïî ëó ÷èòü èí ôîð ìà öèþ, 
ïðèí öè ïè à ëü íî âàæ íóþ äëÿ ÏÌ. Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ, ÷òî
óæå â áëè æàé øèå ãî äû ïðî ãðàì ìà «Òî÷ íàÿ ìå äè öè íà»
áó äåò ðàñ ïî ëà ãàòü ìèë ëè î íà ìè ýëåê ò ðîí íûõ êàðò çäî ðî -
âüÿ, äî ïîë íåí íû ìè ñî îò âåò ñò âó þ ùè ìè ñåê âå íè ðî âàí -
íû ìè ãå íî ìà ìè, «ãå íå òè ÷å ñêè ìè ýëåê ò ðîí íû ìè êàð òà -
ìè çäî ðî âüÿ». Äëÿ óñêî ðå íèÿ ñáî ðà äàí íûõ ïî ïðî ãðàì -
ìå ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ ïðè îá ùèòü ê å¸ èñ ïîë íå íèþ êîì ìåð -
÷å ñêèå ôèð ìû, ðà íåå çà íè ìàâ øè å ñÿ ãå íå òè ÷å ñêèì òå ñ -
òè ðî âà íè åì (23 and Me, Pat h wa y ge no mics), à òàê æå ÷å ðåç 
ñè ñ òå ìó iP ho ne âëà äå ëü öåâ ìî áè ëü íûõ òå ëå ôî íîâ [31].

Ïîä ðîá íîå èçó ÷å íèå ýòà ïîâ ðå à ëè çà öèè íà ñëåä ñò -
âåí íîé èí ôîð ìà öèè, ñî êðà ùà åò ïóòü îò ãå íî òè ïà äî ôå -
íî òè ïà è òî÷ íåå ïîçâîëÿåò îöå íèòü ðèñê çà áî ëå âà íèÿ
[4]. Âàæ íûì èòî ãîì ïðî ãðàì ìû ÿâ ëÿ åò ñÿ èäåí òè ôè êà -
öèÿ ïó ñ êî âûõ ìå õà íèç ìîâ (ìî ëå êó ëÿð íûõ äðàé âå ðîâ),
êî òîðàÿ îò êðû âà åò íî âûå âîç ìîæ íî ñòè äëÿ ýô ôåê òèâ -
íîé ïðî ôè ëàê òè êè è öå ëå íà ïðàâ ëåí íî ãî (òàð ãåò íî ãî)
ëå ÷å íèÿ ÌÔÇ.

Òà êèì îá ðà çîì, çà ïî ñëåä íèå 20 ëåò ìå äè öèí ñêàÿ ãå -
íå òè êà ïðî øëà ñëîæ íûé ïóòü îò àíà ëè çà åäè íè÷ íûõ ãå -
íîâ äî èñ ñëå äî âà íèÿ âñå ãî ãå íî ìà, îò ïîë íî ãå íîì íî ãî
ñêðè íèí ãà àñ ñî öè à öèé äî ñè ñ òåì íîé ãå íå òè êè ÌÔÇ, îò
òðàíñ ëÿ öè îí íîé äî «òî÷ íîé» ìå äè öè íû, îò ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî ïàñ ïîð òà äî ãå íîì íîé ýëåê ò ðîí íîé êàð òû çäî ðî -
âüÿ [2—4]. Âîç íèê øàÿ â íà ÷à ëå ÕÕI âå êà ÏÌ óñïåø íî
ïðå î äî ëå ëà âñå òðóä íî ñòè, ñâÿ çàí íûå ñî ñòðå ìè òå ëü íûì 
ïðî ãðåñ ñîì èñ ñëå äî âà íèé ãå íî ìà ÷å ëî âå êà è, áëà ãî äà ðÿ
íî âûì òåõ íî ëî ãè ÿì, âíå äðå íèþ ñè ñ òåì íî-ãå íå òè ÷å ñêî -
ãî (áèî èí ôîð ìà öè îí íî ãî) ïîä õî äà ñòà ëà âå äó ùèì íà ó÷ -
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íî-ïðàê òè ÷å ñêèì íà ïðàâ ëå íè åì ñî âðå ìåí íîé ìå äè öèí -
ñêîé íà ó êè.

Ðàñ øèô ðîâ êà ãå íî ìà ÷å ëî âå êà îïðå äå ëè ëà ïå ðå õîä
âñåé ìå äè öè íû íà ìî ëå êó ëÿð íûé (ãå íîì íûé) óðî âåíü.
Ãå íå òè ÷å ñêèå òå ñ òû àê òèâ íî èñ ïî ëü çó þò ñÿ íå òî ëü êî
â ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå è â îí êî ëî ãèè, íî âñå øè ðå 
ïðè ìå íÿ þò ñÿ â äðó ãèõ îá ëà ñ òÿõ ìå äè öè íû. Íà áëþ äà å -
ìûé ñòðå ìè òå ëü íûé ïðî ãðåññ ãå íî ìè êè ïî çâî ëÿ åò
óòâåð æ äàòü, ÷òî â îáî çðè ìîì áó äó ùåì óæå ïðè ðîæ äå -
íèè ÷å ëî âåê áó äåò ïî ëó ÷àòü ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ñâîå ãî
ãå íî ìà íå òî ëü êî íà íà ëè ÷èå óæå ñó ùå ñò âó þ ùåé èëè ïî -
òåí öè à ëü íîé, åùå íå ìà íè ôå ñòè ðó þ ùåé, ïà òî ëî ãèè, íî
è äàí íûå îá èí äè âè äó à ëü íîé ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè
ê ÷à ñ òûì ÌÔÇ, à òàê æå èí ôîð ìà öèþ, âàæ íóþ äëÿ áó äó -
ùåé ôàð ìà êî òå ðà ïèè. Ðåçó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ ãå íî -
ìà ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ èí òåã ðè ðî âàòü ñ ìå äè öèí ñêîé êàð òîé 
íî âî ðîæ äåí íî ãî, ÷òî ïî ëî æèò íà ÷à ëî ýëåê ò ðîí íîé êàð -
òå çäî ðî âüÿ. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ÏÏÏÌ âñå åùå íà õî -
äèò ñÿ íà ðàí íèõ ýòà ïàõ ðàç âè òèÿ. Ãå íå òè ÷å ñêîå òå ñ òè ðî -
âà íèå ñå ãîä íÿ äà åò âîç ìîæ íîñòü îïðå äå ëèòü äëÿ êîí ê -
ðåò íî ãî ÷å ëî âå êà òî ëü êî ãðóï ïó ðè ñ êà ÌÔÇ, íî çà ìà -
ëûì èñê ëþ ÷å íè åì, íå ïî çâî ëÿ åò äå ëàòü èí äè âè äó à ëü íûå 
ïðî ãíî çû â îò íî øå íèè áó äó ùèõ áî ëåç íåé. Ó÷è òû âàÿ
ñòðå ìè òå ëü íûé ïðî ãðåññ ãå íå òè êè, óæå ñå ãîä íÿ ïðåä -
ñòàâ ëÿ åò ñÿ àê òó à ëü íûì âíå äðå íèå çíà íèé î âîç ìîæ íî -
ñòÿõ è ìå òî äàõ ÏÏÏÌ â çäðà âî îõ ðà íå íèå, â êëè íè ÷å -
ñêîå ìûø ëå íèå âðà ÷åé. Óìå ñò íî ïîä ÷åð ê íóòü, ÷òî ëþ -
áûå êëè íè ÷å ñêèå èñ ñëå äî âà íèÿ è àíà ëè çû (áèî õè ìè ÷å -
ñêèå, ôóí ê öè î íà ëü íûå, ñå ðî ëî ãè ÷å ñêèå è äð.) ïî çâî ëÿ -
þò ñó äèòü î òå êó ùåì ñî ñòî ÿ íèè îð ãà íèç ìà, è òî ëü êî ãå -
íå òè ÷å ñêîå òå ñ òè ðî âà íèå, ñäå ëàí íîå ðàç â æèç íè, äà åò
èí ôîð ìà öèþ îá óíè êà ëü íûõ îñî áåí íî ñòÿõ íà ñëåä ñò âåí -
íîé ïðî ãðàì ìû êàæ äî ãî ÷å ëî âå êà. Ñðàâ íè òå ëü íûé àíà -
ëèç ãåí-ãåí íûõ âçàè ìî äåé ñò âèé, ýê ñ ï ðåñ ñè îí íûõ è
ýïè ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðî ôè ëåé, íà ðó øå íèé ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ 
ïó òåé, ñâÿ çàí íûõ ñ ðà áî òîé ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ êàí äè äàò -
íûõ ãå íîâ, ñî ñòàâ ëÿ þò îñíî âó ñî âðå ìåí íûõ èñ ñëå äî âà -
íèé ÌÔÇ. Âàæ íûå äî ñòè æå íèÿ â èñ ñëå äî âà íèè ãå íî ìà
÷å ëî âå êà, ïî ÿâ ëå íèå íî âûõ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ
òåõ íî ëî ãèé, óñïå õè ñè ñ òåì íîé ãå íå òè êè è áèî èí ôîð ìà -
òè êè ñòè ìó ëè ðó þò ïå ðå õîä ÏÏÏÌ îò èçó ÷å íèÿ àíà òî -
ìèè ãå íî ìà — ê èñ ñëå äî âà íè ÿì ôóí ê öè î íà ëü íîé ãå íî -
ìè êè, îò àíà ëè çà ãå íî ìà ïî êîÿ — ê ïî íè ìà íèþ äè íà ìè -
÷å ñêî ãî ãå íî ìà ðàç âè âà þ ùå ãî ñÿ îð ãà íèç ìà, ê åãî ñè ñ -
òåì íîé ãå íå òè êå.

Òà êèì îá ðà çîì, âîç íèê øàÿ åùå â 2000 ã. ÏÌ ïðå òåð -
ïå ëà ñå ðü åç íóþ ýâî ëþ öèþ è ïðî äîë æà åò ñî õðà íÿ åò ñâîþ 
àê òó à ëü íîñòü. Îíà äà ëà íà ÷à ëî ÏÏÏÌ, êî òî ðàÿ â îáî -
çðè ìîì áó äó ùåì âìå ñ òå ñ áèî èí ôîð ìà òè êîé è ñè ñ òåì -
íîé ãå íå òè êîé ñòà íåò íå îòú åì ëå ìîé ÷à ñòüþ òðàíñ ëÿ öè -
îí íîé (òàð ãåò íîé) ìå äè öè íû. Íå èñê ëþ ÷å íî, ÷òî óæå
óïî ìè íàâ øèé ñÿ «ãå íå òè ÷å ñêèé ïàñ ïîðò» â òîé èëè èíîé 
ôîð ìå òðàíñ ôîð ìè ðó åò ñÿ â ýëåê ò ðîí íóþ êàð òó çäî ðî -
âüÿ, ñî âìå ùåí íóþ ñ èí äè âè äó à ëü íû ìè ãå íîì íû ìè äàí -
íû ìè. Âíå äðå íèå ñåê âå íè ðî âà íèÿ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ
(NGS), ñî çäà íèå îáîá ùåí íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ è êëè íè ÷å -

ñêèõ áàç äàí íûõ — ïóòü ê «òî÷ íîé ãå íîì íîé ìå äè öè íå»
áëèç êî ãî áó äó ùå ãî. Ðàç ðà áîò êà è âíå äðå íèå ìàñ ø òàá -
íûõ ìåæ äó íà ðîä íûõ ïðî åê òîâ (EPPPM, Pre ci si on me di -
ci ne) íà ïðàâ ëåí íûõ íà àíà ëèç êîð ðå ëÿ öèé ìåæ äó èç ìå -
íå íè ÿ ìè ãå íî ìà è îñî áåí íî ñòÿ ìè èõ ôå íî òè ïè ÷å ñêî ãî
ïðî ÿâ ëå íèÿ, âêëþ ÷àÿ ÌÔÇ, ñâè äå òå ëü ñò âó åò îá àê òó à ëü -
íî ñòè, ïåð ñ ïåê òèâ íî ñòè è ïðàê òè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî ñòè èñ -
ñëå äî âà íèé ïî ÏÏÏÌ â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ.
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