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Преимплантационная генетическая диагностика 
(тестирование) моногенных болезней: 

показания и этические вопросы*
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Преимплантационная генетическая диагностика (тестирование) (ПГД/ПГТ) моногенных заболеваний направлена преимущественно 
на предотвращение рождения ребенка с наследственным заболеванием посредством обследования эмбрионов до импланта-
ции в лечебном цикле ЭКО (экстракорпорального оплодотворения). Строгим показанием для ПГД генной болезни служит высо-
кий риск рождения ребенка с тяжелой формой многогенного заболевания при отсутствии противопоказаний и ограничений. С 
расширением показаний для ПГД и возможностей генетического тестирования возникают вопросы по нормативному регулиро-
ванию и этической ответственности врача при проведении процедуры. Этические вопросы возникают, когда генетический риск 
ниже показателя, расцениваемого как высокий, заболевание не может быть однозначно отнесено к тяжелым, а также при рас-
смотрении возможности переноса аномального эмбриона. Этические аспекты ПГД рассмотрены с точки зрения базовых этиче-
ских принципов: пользы и непричинения вреда, автономии, справедливости. В сравнении с пренатальной диагностикой, реали-
зация этих принципов при ПГД сталкивается с рядом дополнительных сложных вопросов. Ценность эмбрионов человека, вероят-
ность оставить супружескую пару без детей должны соотноситься с действительным риском и тяжестью возможного заболевания.
Ключевые слова: преимплантационная генетическая диагностика, ПГД, ПГТ, моногенные заболевания, показания, норма-
тивное регулирование, этика.
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 Preimplantation genetic diagnosis (testing) for monogenic disorders: indications and ethics
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Preimplantation genetic diagnosis/testing (PGD/PGT) for monogenic disorders is directed on prevention of the birth of the child with a 
hereditary disorders by means of testing embryos before implantation in IVF (in vitro fertilization). The high risk of severe form of a single 
gene disease is a strict medical indication for PGD for monogenic disorders at condition of contraindications and restrictions lack. Exten-
sion of PGD indications and genetic testing opportunities raises questions on standard regulation and ethical responsibility. Ethical ques-
tions are happening if a genetic risk is lower than the «high» or the disease cannot be classified as serious and if abnormal embryo trans-
fer is proposed. Ethical aspects of PGD are considered in terms of basic ethical principles: beneficence, non-maleficence, autonomy and 
justice. In comparison with prenatal diagnostics, realization of these principles at PGD faces a number of additional difficult questions. 
The value of the human embryos and probability to have no children has to correspond to the valid risk and severity of a possible disease.
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Г
енетическое обследование эмбрионов человека 

на самых ранних этапах развития, еще до имплан-

тации с целью профилактики наследственной па-

тологии стало возможным с развитием технологии экс-

тракорпорального оплодотворения (ЭКО) и генетиче-

ских исследований. Начало клинического применения 

метода относят к 1990 г., когда были опубликованы ре-

зультаты A. Handyside с соавт. о наступлении беремен-

ностей после ЭКО с анализом пола эмбрионов по еди-

ничным бластомерам в связи с Х-сцепленным заболе-

ванием [1, 2]. В это же время опубликованы данные 

Ю. Верлинского с соавт. по генотипированию перво-

го полярного тельца для выбора ооцита, несущего нор-

мальный материнский аллель [3]. Технология получи-

ла название преимплантационная генетическая диа-

гностика (ПГД). В дальнейшем, благодаря развитию 

молекулярно-цитогенетических методов, стала воз-

можна ПГД хромосомных нарушений. Преимпланта-

ционный анализ анеуплоидии получил более широкое 

распространение в связи с потенциальной возможно-

стью улучшения исходов ЭКО.

ПГД моногенных заболеваний развивалась как аль-

тернатива (или более ранняя разновидность) инвазив-

ной пренатальной диагностике для предотвращения 

рождения   ребенка с тяжелым наследственным заболе-

ванием. Основным преимуществом ПГД служит воз-

можность установить генотип эмбриона еще до его пе-

реноса в полость матки, следовательно, до наступления 

беременности. Это дает возможность избежать сложно-

го решения о необходимости прерывания беременно-

сти в случае аномального генотипа у плода, а также воз-

можных осложнений в связи с абортом. Стимуляция су-

перовуляции, проводимая для ЭКО, позволяет получать 

несколько яйцеклеток и, соответственно, эмбрионов 

в одном лечебном цикле ЭКО, что дает шанс выбора 

здорового в отношении заболевания эмбриона. В есте-

ственном цикле единственный эмбрион будет нормаль-

ным или аномальным в соответствии с вероятностны-

ми закономерностями наследования.

С развитием молекулярно-генетических методов и 

методов вспомогательных репродуктивных техноло-

гий (ВРТ) ПГД стала успешно проводиться для более 

широкого спектра заболеваний. В статье J.L. Simpson 

и S. Rechitsky приводятся данные о том, что на сегод-

няшний день в мире выполнена ПГД более чем 300 за-

болеваний [4]. Проводилась ПГД   наследственных бо-

лезней с поздним началом, наследственных онкологи-

ческих заболеваний, HLA-типирование [5]. Однако, 

возникли этические дискуссии о ПГД, о новом вари-

анте евгеники и «дизайнерских» детях [6—9].

В России одна из первых статей по вопросам ПГД 

была опубликована в журнале «Проблемы репродук-

ции» в 1996 г. Ю. Верлинским [10]. Базанов П.А. с со-

авт. одними из первых в России опубликовали резуль-

таты лечебных циклов ЭКО-ИКСИ (инъекции спер-

матозоида в яйцеклетку) с ПГД муковисцидоза [11]. 

К настоящему времени результаты ПГД генных болез-

ней представлены несколькими отечественными ла-

бораториями [12—16]. Несмотря на применение ПГД 

в клинике, показания для ПГД моногенных заболева-

ний в достаточной степени не определены отечествен-

ными нормативными документами, а также детально 

не рассмотрены в специализированной литературе.

В настоящее время можно столкнуться с диаме-

трально противоположными мнениями относительно 

ПГД. По мнению одних специалистов, проведение 

ЭКО-ПГД фертильным супружеским парам неприем-

лемо из-за высоких затрат и возможных рисков, свя-

занных с процедурой ЭКО. Другие специалисты убеж-

дены, что тестирование наследственных заболеваний 

у эмбрионов необходимо расширять, выявлять макси-

мально возможное число заболеваний, и что широкое 

применение ПГД избавит человечество от наследствен-

ных заболеваний. Очевидно, что преимущества, риски 

и критерии применения должны рассматриваться объ-

ективно. Определение показаний для ПГД имеет пер-

востепенное значение для эффективного применения 

технологии, обеспечения ее диагностической ценно-

сти, а также для предотвращения ее немедицинского 

использования.

В данной статье мы использовали историческую 

терминологию  – преимплантационная генетическая 
диагностика с аббревиатурой ПГД. В настоящее время 

в мире предложена новая терминология: преимпланта-
ционное генетическое тестирование (ПГТ; preimplan-

tation genetic testing - PGT); в приложении к моноген-

ным заболеваниям ‒ преимплантационное генетическое 
тестирование моногенных заболеваний/нарушений (PGT 

for monogenic/single gene defects - PGT-M) [17]. Пока 

новая терминология еще не очень широко применяет-

ся.  В действующем приказе Министерства здравоох-

ранения РФ о порядке использования ВРТ использо-

ван термин преимплантационная генетическая диагно-
стика [18]. 

Нормативное регулирование ПГД генных 

болезней в Российской Федерации

 Регулирование использования ПГД варьирует 

в разных странах [19, 20]. Оно касается принципиаль-

ной возможности генетического обследования эмбри-

онов человека и показаний для ПГД и может осущест-

вляться законами и/или специальными руководства-

ми. Во многих странах ПГД разрешена только при 
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при определении показаний для ПГД. Так, в рекомен-

дациях Российской ассоциации репродукции челове-

ка (РАРЧ) по ВРТ для врачей, показания для ПГД 

определены следующим образом: «Риск рождения де-

тей с мутацией любого изолированного гена или хро-

мосомных аномалий, выявленный в результате меди-

ко-генетического обследования (клинико-генеалоги-

ческого исследования, кариотипирования и др.), т.е. 

в связи с высоким априорным риском генетических 

болезней» [22]. Национальное руководство по наслед-

ственным болезням, содержащее раздел по ПГД, так-

же не содержит четких показаний или критериев в от-

ношении тяжести заболевания [14]. В статье, посвя-

щенной медико-генетическому консультированию при 

ПГД, в написании которой участвовали некоторые ав-

торы настоящей статьи, в качестве показаний указы-

вался «высокий риск рождения ребенка с генной бо-

лезнью» [23]. Использование слова «болезни» казалось 

достаточным. Однако с развитием технических воз-

можностей диагностики и исследований в области на-

следственных заболеваний критерии для ПГД генных 

болезней требуют дополнительного обсуждения. В свя-

зи с отсутствием четких рекомендаций в отношении 

показаний к ПГД возникает область неопределенно-

сти, результатом чего теоретически могут являться дей-

ствия, наносящие вред пациентам: необоснованные 

вмешательства в эмбрионы, неоправданное выбрако-

вывание эмбрионов и необоснованные материальные 

затраты.

В условиях дефицита нормативного регулирования 

врач опирается на принципы врачебной деонтологии 

и общечеловеческой морали, сформулированные со 

времен Гиппократа. Четыре основных принципа: де-

лай благо, не навреди, автономия личности, справед-

ливость и 3 правила (правдивость, конфиденциаль-

ность, информированное согласие) позволяют решать 

большинство этических вопросов [24]. Основополага-

ющие принципы проведения биомедицинских иссле-

дований на людях, определены Хельсинкской декла-

рацией [25].

Новые технологии в области работы с эмбриона-

ми человека ставят новые этические вопросы, в том 

числе о моральном и юридическом статусе эмбриона 

[26, 27]. Международным юридическим документом, 

который регулирует проведение биомедицинских ис-

следований, является Конвенция Совета Европы о за-

щите прав и достоинств человека в связи с использо-

ванием достижений биологии и медицины – Конвен-

ция о правах человека в биомедицине (Конвенция 

о биоэтике), принятая в Овьедо (Испания) в 1997 го-

ду. В нем есть положения, которые запрещают прове-

дение исследований на человеческих эмбрионах и тре-

риске тяжелого наследственного заболевания. Огра-

ничения также касаются преимплантационного HLA-

типирования. Выбор пола эмбрионов запрещен в боль-

шинстве стран.

В России на сегодня ПГД фактически не регули-

руется ни законодательно, ни специализированными 

руководствами, за исключением выбора пола эмбрио-

на [20]. Согласно статье 55 Федерального закона Рос-

сийской Федерации N 323-ФЗ от 21.11.2011 «Об осно-

вах охраны здоровья граждан в Российской Федера-

ции» при использовании ВРТ выбор пола будущего 

ребенка не допускается, за исключением случаев воз-

можности наследования заболеваний, связанных с по-

лом [21]. Несмотря на фактический запрет выбора по-

ла при ПГД, до настоящего времени не появилось под-

законных актов, которые бы обеспечивали контроль 

соблюдения положений этой статьи.

Основным документом, регулирующим примене-

ние методов ВРТ в России, в настоящее время являет-

ся приказ Министерства здравоохранения РФ №107н 

от 30.08.2012 «Порядок использования вспомогатель-

ных репродуктивных технологий, противопоказания 

и ограничения к применению» [18]. ПГД упоминает-

ся в приказе, однако детально не рассматривается, хо-

тя часть ПГД, включающая инвазивное вмешательство 

‒ биопсию эмбрионов, является частью лечебного цик-

ла ЭКО. Основная ответственность за весь лечебный 

цикл ЭКО лежит на лечащем враче. Немаловажным 

вопросом являются критерии переноса эмбрионов, 

в том числе, по генетическим характеристикам.

В нормативных документах, регулирующих в на-

стоящее время функционирование медико-генетиче-

ской службы Российской Федерации, проведение пре-

натальной диагностики, организацию помощи боль-

ным с наследственными заболеваниями, ПГД нигде не 

упоминается. В то же время очевидно, что в связи со 

спецификой ПГД моногенных болезней, вопрос о на-

личии медицинских показаний для проведения этой 

процедуры в конкретной семье должен решать врач-

генетик. Предполагается, что врач-генетик примет ре-

шение, исходя из своих знаний на основании резуль-

татов обследования семьи. В действительности, отсут-

ствие нормативного регулирования часто ставит врача 

в затруднительное положение в отношении легитим-

ности ПГД. Как и в любой другой области, врач дол-

жен быть подготовленным как к решению стандарт-

ных ситуаций при ПГД, так и сложных этических про-

блем, иметь специальные рекомендации.

В специализированных руководствах в области 

ВРТ и медицинской генетики показания для ПГД при-

сутствуют, однако они не проработаны детально. Прак-

тически не обсуждается значение тяжести заболевания 
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буют бережного отношения к геному человека. Запре-

щена дискриминация по генетическим признакам, 

вмешательство в геном человека ограничено только 

профилактическими, диагностическими и терапевти-

ческими целями при соблюдении условия сохранно-

сти генома наследников данного человека, запрещен 

выбор пола будущего ребенка (за исключением случа-

ев предотвращения наследования заболевания, связан-

ного с полом) [28, 29]. В то же время правовой статус 

эмбрионов не определен не только в России, но и 

в других странах [27].

Важно отметить, что с развитием нормативной ба-

зы и профессиональных руководств число этических 

вопросов, требующих специального рассмотрения, мо-

жет значительно сократиться.

Показания и критерии для ПГД генных болезней 

в международных рекомендациях

Строгая медицинская модель подразумевает, что по-

казанием для ПГД генных болезней является высокий 

генетический риск тяжелых моногенных заболеваний, 

что отражено в большинстве международных рекомен-

даций [30]. Дискуссии о приемлемости ПГД возника-

ют, когда риск или тяжесть заболевания нельзя опреде-

лить однозначно. Международной организацией, обоб-

щающей мировые данные о лечебных циклах с ПГД и 

практике использования ПГД, ESHRE PGD Consortium 

(с недавнего времени ESHRE PGT Consortium), пред-

ложены рекомендации о применении ПГД, в том чис-

ле для моногенных болезней [30, 31].

В рекомендациях ESHRE, изданных в 2011 г., опре-

делены критерии включения пациентов в программу ПГД 

и критерии исключения [31]. Молекулярно-генетическое 

тестирование эмбрионов может выполняться для поис-

ка генеративной мутации (мутаций) с подтверждённым 

патогенным значением, идентифицированной у родите-

лей и проявляющейся при рождении, в детском или 

взрослом возрасте. Мутация должна быть известна как 

причина серьезного наследственного заболевания. Об-

щие критерии проведения ПГД включают принципиаль-

ную техническую возможность и высокую надежность 

диагностики. Критериями исключения являются нео-

пределенность генетического диагноза, которая может 

быть связана с генетической гетерогенностью заболева-

ния и неопределенным типом наследования, низкий ге-

нетический риск (ниже 10%) [31]. В рекомендациях ука-

зываются специфические критерии для митохондриаль-

ных болезней и HLA-типирования, отраженные в 

дальнейших разделах настоящей статьи.

В рекомендациях ESHRE 2014 г. обсуждается при-

менение ПГД в случаях, когда показания выходят за 

рамки строгой медицинской модели. Авторы считают, 

что в ряде случаев можно признать этически приемле-

мой ПГД заболеваний с неполной пенетрантностью, 

а также при некоторых косвенных медицинских пока-

заниях, таких как высокий риск тяжелого заболевания 

не у самого будущего ребенка, а у его потомков [31]. Об-

суждается, что критерии могут быть несколько шире для 

бесплодных и субфертильных пар, проходящих лечение 

в программах ЭКО-ИКСИ [30]. Эти вопросы рассмо-

трены в дальнейших разделах настоящей статьи.

Этические принципы «делай благо» 

и «не навреди»

Этической нормой принципа «делай благо» служит 

приоритет интересов пациентов над интересами обще-

ства [24]. Возможность избежать рождения ребенка с 

тяжелым наследственным заболеванием позволяет су-

пругам избежать страданий, связанных с неизбежным 

развитием заболевания, его тяжелым проявлением, 

сложным лечением, а часто и невозможностью изле-

чения, инвалидизацией или ранней смертью. Однако 

если пациенты не расценивают преимущества дородо-

вой диагностики как благо, принудить их к таким про-

цедурам нельзя, какими бы ни были интересы обще-

ства в профилактике наследственных заболеваний. 

Возможность избежать прерывания беременности 

при ПГД можно отнести к принципу «блага» в сравне-

нии с пренатальной диагностикой. Пренатальная ди-

агностика ведет к прерыванию беременности несопо-

ставимо чаще, чем ПГД [32]. Однако аномальные, не 

рекомендованные к переносу эмбрионы уничтожают-

ся при ЭКО-ПГД и это нравственно не оправданно, 

так же, как и аборт. Бережное отношение к эмбриону, 

как потенциальной человеческой жизни необходимо. 

В то же время, если возникает вопрос о предотвраще-

нии рождения тяжело больного ребенка, более ранние 

сроки прерывания развития, вероятно, более этичны. 

Началом жизни человека большинством исследовате-

лей в настоящее время принято считать начало серд-

цебиения у плода, что примерно соответствует 6 неде-

ле развития [13]. В статье M. Baum приводится выска-

зывание о том, что «половина естественным образом 

оплодотворенных яйцеклеток не становится младен-

цами, и мы не находимся в постоянном трауре» [8].

Если аномальные эмбрионы не утилизировать, то 

не ясно, как с ними поступить дальше. Криоконсерва-

ция ‒ дорогостоящая процедура и, если цели хранения 

аномальных эмбрионов не ясны, она не оправдана. От-

дать эмбрионы пациентам, это то же, что их погубить, 

поскольку вне специализированного медицинского 

центра пациенты не смогут ни криоконсервировать, 
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ционного HLA-типирования или желания супружеской 

пары перенести аномальный эмбрион. В связи с рядом 

этических проблем в области как пренатальной, так и 

преимплантационной диагностики, обсуждаются пра-

ва эмбриона и плода [33].

Реализацией принципа автономии являются до-

бровольность процедур и принятия решений, недирек-

тивность консультирования [34]. Необходимы эффек-

тивные рекомендации, которые позволяли бы избегать 

неприемлемого давления на пациентов, манипулиро-

вания чувством вины за передачу мутации по наслед-

ству [9]. Обязательным элементом медико-генетиче-

ского консультирования является информированное 

согласие на проведение процедуры ПГД [34]. Однако, 

важно отметить, что само по себе информированное 

согласие автоматически не означает возможность при-

менения любой медицинской процедуры без медицин-

ских показаний.

К нарушению принципов автономии может при-

вести и необоснованное законодательное ограничение 

ПГД. В статье S. Munne и J. Cohen критикуется мора-

торий, который Японское общество акушеров и гине-

кологов наложило на применение ПГД, в связи с тем, 

что это «дискриминация лиц с генетическими анома-

лиями» [35]. Авторы считают такую позицию наруше-

нием прав людей на возможность выбора жизнеспо-

собного эмбриона и рождения здорового ребенка. 

Особенностью ПГД является то, что на автономию 

супружеской пары оказывает влияние «автономная» 

жизнь эмбриона в первые дни. В этот период эмбрион 

зависит, преимущественно, от эмбриолога и врача-ре-

продуктолога, а не от будущей матери. При консуль-

тировании перед переносом эмбрионов часто сложно 

соблюдать автономный выбор женщины и недирек-

тивность консультирования, так как женщина не мо-

жет самостоятельно определить, какой именно эмбри-

он переносить и полностью полагается на мнение вра-

ча. Этот вопрос дополнительно затронут в разделе 

«Выбор генотипа эмбриона» настоящей статьи.

Немаловажным аспектом является изменение 

взглядов в обществе на наследственные заболевания. 

Примером трансформации взглядов на недирективное 

консультирование может служить закон, называемый 

«Chloe`s Law» [36]. Закон «Down Syndrome Prenatal 

Education Act» был принят в 2014 г. в штате Пенсиль-

вания, США и известен также под названием «Chloe`s 

Law» по имени девочки с синдромом Дауна, отец ко-

торой активно участвовал в его продвижении. Этот че-

ловек был потрясен статистическими данными, сви-

детельствующими о том, насколько много женщин вы-

бирают аборт, если узнают о диагнозе синдрома Дауна 

у плода. Многие семьи, имеющие детей с синдромом 

ни культивировать, ни даже разглядеть эмбрионы. В 

результате, вероятно, этичнее с согласия пациента 

уничтожить аномальные эмбрионы в лаборатории эм-

бриологии. Если же речь идет об утилизации нормаль-

ных эмбрионов, на которой может настаивать пациент 

(например, не желает оплачивать криоконсервацию), 

у специалистов возникают серьезные этические вопро-

сы. В случае возникновения сложного этического во-

проса о переносе эмбрионов, ESHRE рекомендует ис-

пользовать криоконсерацию эмбрионов до всесторон-

него рассмотрения вопроса и принятия взвешенного 

решения [30].

Принцип «не навреди» запрещает исследователь-

ские и терапевтические действия, связанные с нео-

правданным риском неблагоприятных последствий для 

пациента [24]. ПГД ассоциирована с процедурами 

ЭКО-ИКСИ, биопсии эмбрионов. В настоящее время 

методы ЭКО и ИКСИ являются эффективными меди-

цинскими процедурами. Они не являются абсолютно 

безопасными, как любые медицинские вмешательства, 

и без показаний они проводиться не должны. Пробле-

мой служит то, что весь процесс достаточно обремени-

телен для женщины, сложен, длителен, имеет свои 

ограничения. Основные факторы риска связаны со 

стимуляцией суперовуляции. Необходимо учитывать, 

что шансы на успешный исход ограничены. В ходе ле-

чебного цикла ЭКО-ПГД может не произойти опло-

дотворение части яйцеклеток, эмбрионы могут плохо 

развиваться, могут не имплантироваться, может не 

быть рекомендованных к переносу эмбрионов, в том 

числе, по результатам ПГД. Неоправданные вмеша-

тельства в эмбрионы человека, а также проведение 

ЭКО-ПГД без показаний могут быть нарушением 

принципа непричинения вреда. 

Репродуктивная автономия 

и недирективное консультирование

Этический принцип автономии личности – это при-

знание свободы и достоинства пациентов. Пациенты 

должны принимать самостоятельные репродуктивные 

решения о том иметь или не иметь детей, использовать 

ли дородовую диагностику, и какую именно. Автоно-

мия в вопросах дородовой диагностики относится к па-

циентке и ее супругу, которые ответственны за приня-

тие решения в отношении эмбриона или плода. Плод и 

эмбрион не являются автономными субъектами. Одна-

ко интересы будущего ребенка принимаются во внима-

ние.  Этические вопросы в свете принципов автономии 

и «блага» возникают в тех случаях, когда решения су-

пружеской пары не несут пользы для самого эмбриона 

и будущего ребенка, например, в случае преимпланта-
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Дауна, уверены, что болезнь необоснованно стигмати-

зируется и информация предоставляется таким обра-

зом, чтобы решение женщин было в пользу аборта, а 

нейтралитет врача при консультировании не эффек-

тивен. «Chloe`s Law» законодательно обязывает обе-

спечивать позитивное консультирование в отношении 

синдрома Дауна и предоставлять полную информацию 

о болезни, возможностях лечения и ресурсах поддерж-

ки пациентов и их семей. Таким образом, «Chloe`s Law» 

представляет собой осознанный нормативный и эти-

ческий сдвиг от принятого номинального нейтралите-

та консультирования в сторону представления аборта 

в негативном свете, а ребенка-инвалида – в позитив-

ном [36]. 

Экстраполируя ситуацию с позитивным консуль-

тированием в отношении тяжелого наследственного 

заболевания на ПГД, можно констатировать, что сама 

диагностика по большей части теряет свой смысл. Как 

пренатальная, так и преимплантационная диагности-

ка являются частью медицины и направлены на про-

филактику болезней.

Принцип справедливости

Принцип справедливости заключается в равной 

доступности населению ресурсов медико-генетической 

помощи [34]. Дифференцированное использование до-

родовой диагностики и селективного отбора различ-

ными социальными слоями может привести к несба-

лансированному распределению наследственных бо-

лезней по социальным классам [34].

Гиперболизированный пример дискриминации по 

генетическим характеристикам продемонстрирован в 

художественном научно-фантастическом фильме «Гат-

така» («Gattaca», 1997). В обществе, представленном в 

фильме, карьерный рост возможен только для генети-

чески совершенных людей, которые рождаются с ис-

пользованием зачатия в пробирке с применением ге-

нетического тестирования эмбрионов и дополнитель-

ного редактирования всех аномальных генов. Целью 

улучшения генома служит освобождение генома эм-

бриона не только от мутаций, ответственных за забо-

левания, но и от всех вариантов предрасположенности 

к заболеваниям. Генетический анализ (не официаль-

но) используется при трудоустройстве и получении об-

разования; не соответствующие лица (in-valid), кото-

рые рождены, преимущественно, в результате есте-

ственного зачатия, могут рассчитывать только на 

неквалифицированную работу.

Принцип справедливости предусматривает доступ-

ность ЭКО-ИКСИ-ПГД для супружеских пар, кото-

рые в этом нуждаются, особенно, по критериям стро-

гих медицинских показаний. В условиях ограниченно-

сти ресурсов, например, при рассмотрении вопроса о 

выделении государственных средств на проведение 

ПГД, свобода выбора пациентов должна быть соотне-

сена с принципом справедливости. Необходимо спра-

ведливое распределение ресурсов в отношении паци-

ентов с равными или большими потребностями [9]. 

Когда медицинские ресурсы общества ограничены, 

приоритеты следует формировать на основании серьез-

ности генетического заболевания, а также величины 

риска [34]. 

Любые критерии включения или исключения, по 

которым осуществляется ПГД, должны быть прозрач-

ными, иначе это потенциально ведет к несправедли-

вости для некоторых людей, которым можно отказать 

в процедуре [9]. Профессионалы, предоставляющие 

такие услуги, обязаны избегать произвольных или дис-

криминационных порядков. Возможность оплатить 

ПГД не должна являться единственным ясным крите-

рием ее проведения [9].

В России ПГД предоставляется в настоящее время 

исключительно на платной основе, и стоимость этой 

процедуры весьма высока. До недавнего времени па-

циенты с высоким генетическим риском тяжелой на-

следственной болезни не могли рассчитывать на ком-

пенсацию расходов по программе ЭКО, но в этом на-

правлении уже сделаны существенные шаги по 

внесению изменений в порядки ВРТ.

Молекулярно-генетическое 

обследование семьи

При планировании ПГД мутации (патогенные ва-

рианты нуклеотидной последовательности), ответ-

ственные за заболевание в семье, должны быть извест-

ны. Это является обязательным условием, поскольку 

для ПГД доступны только молекулярно-генетические 

исследования. Обычно проводят ПГД одного моноген-

ного заболевания, реже — двух. В последнем случае 

должны быть медицинские показания для ПГД обоих 

заболеваний. Вероятность выбора нормального (здо-

рового) эмбриона снижается с увеличением числа кри-

териев генетического выбора. Для полигенно наследу-

емых заболеваний ПГД не применяется.

Молекулярно-генетическое обследование семей 

с наследственными заболеваниями с каждым годом 

становится все доступнее благодаря развитию новых 

технологий. Традиционно поиск носительства осно-

вывается на семейном анамнезе в отношении опреде-

ленного заболевания или обследовании с применени-

ем этнически-специфичной панели на частые мутации 

распространенных, хорошо изученных наследствен-
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риска. Это касается болезней экспансии, митохондри-

альных болезней. В случае, если риск не ясен или не 

может быть отнесен к высокому, приемлемость ПГД 

может вызывать сомнения.

При предрасположенности к онкологическим забо-

леваниям риск не является неизбежным. Так, пенетрант-

ность у носителей мутаций генов BRCA составляет при-

близительно 50—80%. Заболевание предотвращается про-

филактической мастэктомией и овариоэктомией [8, 9, 

30]. Другим примером неполной пенетрантности служат 

определенные аллели гена HTT, ответственного за бо-

лезнь Гентингтона. Аллели, несущие более 40 повторов 

CAG проявляются с полной пенетрантностью. Для но-

сителей 36—39 повторов риск заболевания в возрасте 

65 лет составляет 60%, в 70 лет – 70%. [30]. По заключе-

нию рабочей группы ESHRE проведение ПГД в отноше-

нии случаев неполной пенетрантности, как в случае ра-

ка молочной железы и яичников и хореи Гентингтона, 

может считаться морально оправданным ввиду неблаго-

приятного прогноза для качества жизни, не оптималь-

ных профилактических и терапевтических вариантов [30]. 

Важно учитывать, что риск заболевания может полно-

стью подорвать репродуктивную уверенность некоторых 

супружеских пар [30].

В качестве косвенных медицинских показаний для 

ПГД обсуждается высокий риск наследственного за-

болевания не у самого будущего ребенка, а у его детей. 

Так, в браке мужчины с Х-сцепленным заболеванием, 

таким как гемофилия, и женщины с нормальным ге-

нотипом риск заболевания для детей низок. Однако 

некоторые такие пары обращаются за ПГД с целью вы-

бора эмбрионов мужского пола, поскольку все эмбри-

оны женского пола получат мутантную Х-хромосому 

от отца. Их дочери неизбежно столкнутся с высоким 

риском гемофилии у сыновей, независимо от геноти-

па будущего супруга. С точки зрения строгой медицин-

ской модели такое показание не может быть одобре-

но. Однако ESHRE предлагает рассматривать такие 

случаи негативного влияния на здоровье «транспоко-

лений» с позиций большей разрешающей возможно-

сти используемых методов [30]. В то же время ESHRE 

отмечает, что в стремлении избежать высокий риск за-

болевания у ребенка или внука должен быть опреде-

лен какой-то предел, ниже которого эмбрионы имеют 

право на перенос [30]. 

В случаях, когда риск невозможно точно опреде-

лить, решение вопроса о ПГД должно приниматься бо-

лее взвешенно. Не рекомендуется проводить диагно-

стику на всякий случай, польза от диагностики долж-

на быть реальной. Такие случаи могут быть предметом 

обсуждения медицинского консилиума. Даже среди 

специалистов встречается мнение, что у эмбрионов 

ных заболеваний. В настоящее время мощные инстру-

менты ДНК-диагностики, такие как высокопроизво-

дительное секвенирование и микрочиповые техноло-

гии позволили проводить тестирование на сотни 

различных заболеваний с широким диапазоном фено-

типического проявления [37]. Такой расширенный 

скрининг носительства служит повышению репродук-

тивной автономии по преконцепционной профилак-

тике наследственных заболеваний. В отдельных случа-

ях использование ПГД на основании расширенного 

скрининга носительства может предотвратить тяжелое 

заболевание у ребенка.

Вместе с тем, внедрение этих методов поднимает 

новые вопросы для планирования дородовой диагно-

стики. При обследовании пациентов нередко выявля-

ются генетические варианты с неясным клиническим 

значением. Если патогенность мутации не доказана, 

вероятно, не следует планировать ПГД в таких семьях. 

Настороженность специалистов вызывает манипу-

лирование ПГД в качестве опции для предотвращения 

любого заболевания, выявленного путем расширенно-

го скрининга носительства любой супружеской пары. 

Репродуктивные решения судьбоносны для людей. 

Предполагается, что проведение ПГД у носителей му-

таций, пенетрантность которых снижена, как мини-

мум требует особого обсуждения. А для вариантов, па-

тогенность которых не может быть ни подтверждена, 

ни опровергнута, иначе говоря, с неясным клиниче-

ским значением, нужна дальнейшая оценка приемле-

мости для ПГД. Специалисты призывают воздержи-

ваться от предложения необоснованных генетических 

услуг, вроде пакета «Расширенный скрининг носитель-

ства + ПГД», которые будут приносить пациентам не-

обоснованные материальные затраты и волнения [37].

Генетический риск

В строгой медицинской модели цель ПГД состоит 

в том, чтобы предотвратить рождение больного ребен-

ка при высоком генетическом риске [30, 31]. Высокий 

генетический риск означает риск рождения ребенка с 

наследственным заболеванием выше 20% [38]. Гене-

тический риск при аутосомно-рецессивном наследо-

вании составляет 25%, для аутосомно-доминантных ‒ 

50%, при рецессивных заболеваниях, сцепленных с 

Х-хромосомой – 50% для мальчиков и близок к нулю 

для девочек [13, 38]. Если при заболевании наблюда-

ются неполная пенетрантность или варьирующая экс-

прессивность, либо мутация является вариантом de novo, 

определение генетического риска усложняется. Для за-

болеваний, отклоняющихся от менделевского насле-

дования, также возникают затруднения в определении 
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родители несут существенные затраты на лечение бес-

плодия, возможное только с применением ЭКО/ИК-

СИ. Их желание избавить будущего ребенка от репро-

дуктивных проблем, с которыми они столкнулись са-

ми, морально оправдано. Проведение ПГД для таких 

случаев ESHRE расценивает как приемлемое [30].

При митохондриальных заболеваниях возникают 

проблемы как с определением риска, так и степени тя-

жести заболевания. Митохондриальные болезни, обу-

словленные мутациями  митохондриальной ДНК, ха-

рактеризуются специфическими особенностями, вли-

яющими на определение генетического риска. Мито-

хондриальные гены полностью наследуются от мате-

ри, однако при гетероплазмии (смеси нормальной и 

мутантной митохондриальной ДНК), характерной для 

митохондриальных болезней, состав митохондриаль-

ной ДНК ооцита предсказать сложно. Около трети слу-

чаев митохондриальных болезней обусловлены мута-

циями de novo и повторный риск в этих случаях оцени-

вается как низкий [33]. Для некоторых наследуемых 

митохондриальных мутаций клиническая манифеста-

ция более предсказуема, для других прогноз практиче-

ски невозможен. Отдельные клинические случаи 

успешной ПГД митохондриальных болезней приво-

дятся в литературе. Однако в большинстве случаев ди-

агностические возможности ПГД митохондриальных 

болезней остаются неопределёнными [30, 33, 40].

В соответствии с рекомендациями ESHRE крите-

риями возможности проведения ПГД   митохондри-

альных заболеваний служат ядерное наследование, вы-

бор пола в случаях, когда проявление заболевания за-

висит от пола пациента, и доказанная четкая 

корреляция мутации и тяжести заболевания [31].

Необходимо отметить, что кроме ПГД развивают-

ся другие технологии ВРТ, позволяющие предотвра-

щать митохондриальные болезни, направленные на 

замену цитоплазмы ооцита или зиготы на донорскую, 

в частности, путём переноса ядра ооцитов или про-

нуклеусов [40]. Преимуществом донорства митохон-

дрий в сравнении с более стандартным донорством 

ооцитов служит сохранение  наследования ядерных 

генов от матери. 

Выбор генотипа эмбриона

ПГД выполняется в целях предотвращения рожде-

ния больного ребенка, поэтому считается, что вопрос 

о выборе генотипа эмбриона очевиден и не может вы-

зывать затруднений. Тем не менее, в практике могут 

возникать сложные ситуации. 

Если целеполагание прямо не заложено в норма-

тивных документах, ПГД может рассматриваться не-

можно выявлять едва ли не все наследственные забо-

левания, дело только за технологиями. В ответ на та-

кое мнение следует указать на важность каждого эм-

бриона как потенциальной человеческой жизни. Чис-

ло эмбрионов, которое возможно получить в лечебном 

цикле ЭКО, ограничено. Для получения эмбрионов 

требуются большие усилия пациентов, специалистов, 

существенные материальные затраты. Очевидно, что 

каждый эмбрион важен для супружеской пары, и их 

необоснованное выбраковывание недопустимо. 

Тяжесть заболевания и возраст начала

Из нормативно-правовых актов, регулирующих 

ПГД во многих странах, а также рекомендаций ESHRE 

следует, что не только степень риска, но и тяжесть мо-

ногенного заболевания имеет важное значение при ре-

шении вопроса о проведении ПГД [19, 30, 31]. Одна-

ко само определение тяжести наследственного заболе-

вания представляет собой не  простую задачу. При 

определении тяжести заболевания имеют значение та-

кие параметры, как неблагоприятный или благопри-

ятный прогноз для жизни и здоровья, вероятность ин-

валидизации, возможность эффективного лечения за-

болевания, возраст проявления. Руководства и ре-

комендации по ПГД в основном не содержат списков 

моногенных заболеваний, для которых рекомендуется 

ПГД. Любые перечни наследственных заболеваний со-

держат риски их неправильного использования [30]. 

Одно и то же заболевание может по-разному вос-

приниматься врачами и пациентами, и также разны-

ми семьями с одним заболеванием. Так, семьи, имею-

щие больных детей, часто больше настроены на про-

филактику, чем те супружеские пары, у которых 

мутации и риск установлены, однако они никогда не 

сталкивались с заболеванием. Некоторые семьи напро-

тив, отказываясь от дородовой диагностики, более спо-

койно воспринимают возможность рождения второго 

больного ребенка, мотивируя это тем, что они уже зна-

ют, как лечить заболевание. 

Заболевания с поздним началом вызывают дискус-

сии в отношении ПГД. Этические возражения касают-

ся того факта, что в случае позднего начала человек мо-

жет прожить полноценные годы жизни до зрелого воз-

раста. Тем не менее, ввиду неблагоприятного прогноза 

для жизни и отсутствия эффективного лечения, ПГД в 

отношении болезней с поздним началом и неблагопри-

ятным прогнозом является этически приемлемой [39].

Микроделеции Y-хромосомы являются одной из 

причин бесплодия у мужчин. Такое нарушение не яв-

ляется тяжелым заболеванием. Однако ESHRE счита-

ет необходимым принимать во внимание, что будущие 
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суждается, нужно ли ограничивать выбор пациентов. 

Насколько этично, предлагать тестирование и просить 

людей сделать информированный выбор на основании 

его результатов, а затем сообщат им, что их выбор не-

приемлем? Многие специалисты не хотели бы предо-

ставлять пациентам информацию или возможность вы-

бора в случаях, когда это может привести к решениям, 

которые специалисты не одобряют. Таким образом, 

вероятно, стандартные модели автономии должны 

трансформироваться в применении к ПГД [33].

В обсуждениях встречается этическая позиция, 

рассматривающая ПГД (и   пренатальную диагности-

ку) как отражение дискриминации лиц с наследствен-

ными заболеваниями. При таком подходе обсуждение 

многих показаний для ПГД теряет смысл.

Рекомендации для выбора эмбриона должны учи-

тывать потенциальный конфликт между репродуктив-

ным успехом и генетическим скринингом нарушений, 

не являющихся тяжелыми для эмбрионов или детей 

[9]. ПГД потенциально ограничивает количество эм-

брионов, доступных для переноса. Если основной це-

лью ЭКО является преодоление бесплодия, то выбор 

самого жизнеспособного эмбриона должен быть урав-

новешен возможностью проверить его на гены пред-

расположенности к онкологической патологии [9]. 

С добавлением каждого критерия отбора по результа-

там генетического тестирования вероятность выбрать 

соответствующий эмбрион снижается.

HLA-типирование

Преимплантационное HLA-типирование имеет 

особые показания. Такой тип ПГД может быть прове-

ден для супружеских пар, имеющих ребенка с наслед-

ственным или онкологическим заболеванием, если 

есть шанс излечения или существенного продления 

жизни больного при использовании стволовых клеток, 

полученных от сибса, в случаях, когда другие клини-

ческие возможности исчерпаны [31]. Для лечения боль-

ного ребенка может быть использована пуповинная 

кровь новорожденного. Развитие преимплантацион-

ного HLA-типирования связано с тем, что найти до-

нора гемопоэтических клеток из донорского банка 

крайне сложно, и родители больного ребенка могут ре-

шиться на рождение следующего ребенка в надежде 

получить донора, совместимого по системе HLA. 

С применением ПГД вероятность найти HLA-совмес-

тимый эмбрион составляет 25%. Если при этом в се-

мье высокий риск передачи наследственного заболе-

вания, то вероятность выбрать эмбрион с нормальным 

генотипом еще ниже. Так, если речь идет об аутосом-

но-рецессивном заболевании (например, анемии Фан-

которыми пациентами как способ рождения больно-

го ребенка. Такие случаи известны в семьях с глухо-

той, ахондроплазией. Пациенты с глухотой моти-

вируют свое решение тем, что им сложно будет вос-

питать слышащего ребенка. Глухоту сложно расцени-

вать как вариант нормы, поскольку она может при-

чиной инвалидности [30]. Для ахондроплазии этиче-

ский выбор может быть более проблематичным. Тем 

не менее, при принятии решения следует принимать 

во внимание медицинские аспекты заболевания: у де-

тей и взрослых с ахондроплазией различные пробле-

мы со здоровьем намного более вероятны, чем без 

ахондроплазиии [30].

Проблему составляет перенос аномальных эмбри-

онов в случаях, когда нет доступных для переноса эм-

брионов, диагностированных как нормальные (здоро-

вые). В редких случаях, особенно когда попытка ЭКО-

ИКСИ является последним шансом достижения 

беременности и все эмбрионы по результатам ПГД ока-

зались аномальными, супружеская пара может просить 

перенести аномальный эмбрион. Возникают сомне-

ния, насколько такой выбор может быть этически 

оправданным. С одной стороны, необходимо следо-

вать принципу репродуктивной автономии супругов. 

Так, для пренатальной диагностики стандартом явля-

ется недирективность и уважение выбора пациентов 

относительно пролонгации или прерывания беремен-

ности плодом с генетическими нарушениями. В то же 

время врачи ответственны за здоровье будущего ребен-

ка. Возникает вопрос: вправе ли врач отказать в меди-

цинской услуге в подобном случае? Для исключения 

такой ситуации предлагается в информированное со-

гласие включать пункт о том, что супружеская пара не 

будет настаивать на переносе эмбриона с аномальным 

генотипом.

С учетом основной цели ПГД — избежать наслед-

ственное заболевание у ребенка − многие медицин-

ские центры  никогда не переносят аномальные эм-

брионы. В рекомендациях ESHRE указано, что при ре-

шении таких вопросов следует учитывать тяжесть 

заболевания. В одних случаях перенос аномального эм-

бриона недопустим. В других, таких как микроделеции 

Y-хромосомы или пенетрантность заболевания около 

50% для бесплодных или субфертильных супружеских 

пар может быть сделано исключение. Выбор аномаль-

ных эмбрионов по желанию пациентов при отсутствии 

других доступных эмбрионов в таких случаях может 

быть приемлем [30].

Пациенты могут неправильно интерпретировать 

риск и серьезность заболевания. Например, пациенты 

могут отказаться от переноса эмбрионов-носителей ау-

тосомно-рецессивного заболевания. В литературе об-
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го резерва. Кроме данных ультразвукового исследо-

вания яичников и уровня антимюллерова гормона в 

крови, очевидным ограничивающим фактором слу-

жит возраст пациенток. Для эффективного использо-

вания метода ПГД необходим выбор эмбрионов. К со-

жалению, у пациенток старше 40—45 лет ПГД огра-

ничена плохим прогнозом в отношении качества 

ооцитов и числа эмбрионов, которые можно получить 

в лечебном цикле ЭКО [45]. Ограничением к ПГД мо-

гут быть серьезные физические, психологические или 

психиатрические проблемы, связанные с заболевани-

ем, для которого запрашивается ПГД, у одного из су-

пругов [31].

Критериями исключения служат техническая не-

возможность проведения ПГД конкретного заболева-

ния с использованием имеющихся технологий или не-

достаточная надежность диагностических процедур 

(как биопсии, так и тестирования) [31, 45]. Техниче-

ские ограничения для ПГД могут быть обусловлены 

невозможностью гаплотипирования. В отсутствии воз-

можности стандартного гаплотипирования, даже в слу-

чае мутаций de novo, может быть использовано гапло-

типирование по единичным сперматозоидам и поляр-

ным тельцам [46].

Заключение

В 2005 году Ю. Верлинский писал, что разные зна-

чения словосочетания «дизайнерские дети» трудно раз-

делить в общественном мнении, однако если ПГД мо-

жет предотвратить заболевания, почему не следует ис-

пользовать её для помощи тем людям, которые хотят 

лучшего для своих детей [7]. В своей недавней статье, 

посвященной «дизайнерским детям», A.H. Handyside 

отмечает, что, несмотря на различные опасения, кли-

ническое применение технологии успешно развивает-

ся уже почти 30 лет [47]. Тем не менее, этические во-

просы, возникающие как у специалистов, так и в об-

ществе, должны обсуждаться.

ПГД должна встать в один ряд с пренатальной 

диагностикой и являться предметом репродуктивно-

го выбора. Расширение применения ПГД поднима-

ет этические вопросы по обеспечению соотнесения 

свободы выбора с распределительной справедливо-

стью. Нормативное регулирование ПГД необходи-

мо, однако во избежание необоснованного запрети-

тельства или вседозволенности нужны зрелые деба-

ты среди профессионалов. Важно определить по-

казания для ПГД моногенных заболеваний, посколь-

ку они должны быть ясны еще до начала лечеб-

ного цикла ЭКО и инвазивного вмешательства в 

эмбрионы. 

кони), вероятность выбора здорового эмбриона состав-

ляет 75%, но здорового и HLA-совместимого – толь-

ко 19% [41]. Однако в сравнении с безнадежными 

поисками донора этот шанс представляется реалистич-

ным.

При решении вопроса об HLA-типировании реко-

мендуется уделять внимание реальности помощи боль-

ному сибсу, поскольку требуется достаточно длитель-

ное время, чтобы реализовать программу ЭКО/ИКСИ-

ПГД. Если больному сибсу пересадка стволовых клеток 

невозможна в связи с его состоянием, или прогнозы 

его продолжительности жизни чрезвычайно плохие, 

процедура не рекомендуется [31].

ПГД с HLA-типированием успешно применено для 

большого числа семей в мире [5, 42]. Лечение синдро-

ма Швахмана-Даймонда с использованием стволовых 

клеток сибса, рожденного с применением ПГД в соче-

тании с преимплантационными HLA-типированием, 

выполнено и в России [16].

Несмотря на очевидную пользу преимплантаци-

онного HLA-типирования для лечения больного сиб-

са, данный тип ПГД вызывает споры с начала его 

применения [43]. Этической проблемой является то, 

что ребенок-спаситель, рожденный с применением 

такой технологии, ценен не сам по себе, а рождает-

ся для использования его тканей. Вероятно, необхо-

димо установить границы такого использования тех-

нологии. Кроме того, эмбрион отбирается не толь-

ко в связи с заболеванием, но по критерию, никак 

не связанному с заболеванием. При этом «выбрако-

вываются» нормальные, но HLA-несовместимые эм-

брионы.

В статье Raz А. с соавт. обсуждается художествен-

ный фильм «My Sister’s Keeper» (фильм 2009 г, переве-

ден на русский язык и называется «Мой ангел-храни-

тель»), посвященный морально-этическим проблемам 

в семье, где было проведено преимплантационное 

HLA-типирование и несколько курсов лечения боль-

ной сестры гемопоэтическими клетками здоровой се-

стры-донора. В дальнейшем больной сестре потребо-

валась еще и трансплантация почки. Здоровая сестра-

донор обратилась в суд для получения медицинской 

независимости от своей семьи [44].

Противопоказания и ограничения

Противопоказания и ограничения для ПГД отно-

сятся, преимущественно, к противопоказаниям для 

ЭКО. Противопоказания регламентированы действу-

ющим приказом Министерства здравоохранения по 

ВРТ [18]. Важным фактором, ограничивающим при-

менение ЭКО-ПГД, является снижение овариально-
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