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результатов секвенирования потребителями1

Аннотация. В статье рассматриваются проблемы интерпретации результатов секвенирования индивиду-
ального генома как прогностически вероятностной информации.
Сформулированы основные вопросы, связанные с юридической сферой в рамках саморегулируемых ор-
ганизаций, объединяющих субъектов профессиональной деятельности (профессиональных ассоциаций).
Проанализированы особенности восприятия рисков (негативной вероятности). Особую сложность такая 
информация представляет для потребителя, так как оценка риска затруднительна для обыденного вос-
приятия. Делается вывод о необходимости подготовки всех участников — врачей-генетиков, врачей-кли-
ницистов различных специальностей, врачей общей практики, среднего медицинского персонала и по-
тенциальных потребителей услуг.
Сделан основополагающий вывод: интеграция геномных исследований в науку и практику обществен-
ного здравоохранения может способствовать повышению уровня общественного здоровья, изменению 
образа жизни населения, реализующего рекомендации специалистов по коррекции выявленных тести-
рованием генетических рисков.
При анализе основных особенностей саморегулирования геномных исследований мы пришли к выводу о 
том, что в целях коррекции своего образа жизни и здоровья перед обществом встает вопрос грамотного 
отношения к результатам геномных исследований и их использования. Причем эта компетентность ка-
сается не только потребителей услуг по геномному тестированию, но и самих специалистов, обязанных 
правильно и доходчиво представить результаты тестирования.
Задачу осуществления просветительской деятельности и дополнительного профессионального образова-
ния можно решить силами компетентного профессионального сообщества на базе саморегулируемых ор-
ганизаций, объединяющих субъектов профессиональной деятельности (профессиональных ассоциаций).
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Abstract. The paper deals with the problems of interpretation of individual genome sequencing results as 
predictively probabilistic information. The authors have determined the main issues related to the legal area 
within the framework of self-regulatory organizations uniting subjects of professional activity (professional 
associations).The authors have analyzed the features of perception of risks (negative probability). Information 
under consideration is particularly complex for the consumer, as risk assessment is difficult for ordinary 
perception. The conclusion is made about the necessity of training all participants — geneticists, clinicians of 
various specialties, general practitioners, average medical staff and potential consumers of services.
A fundamental conclusion is as follows: the integration of genomic research into the science and practice of the 
public health system can contribute to the improvement of public health, change of the lifestyle of the population 
implementing the recommendations of specialists aimed at correcting genetic risks identified by testing.
When analyzing the main features of self-regulation of genomic studies, we come to the conclusion that in order 
to correct their lifestyle and health, the society faces a question of competent attitude to the results of genomic 
studies and their use. Moreover, this competence concerns not only consumers of genomic testing services, but 
also professionals obliged to correctly and accurately present the results of testing.
The task of carrying out training activities and additional vocational education can be solved by a competent 
professional community based on self-regulatory organizations unifying subjects of professional activity 
(professional associations).
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Личная геномика находится в зачаточном состоянии.
Как и все младенцы, она издает много шума 

и привлекает много внимания, но плохо общается3.

Анализ информации по возможной роли 
саморегулирования в области геномного те-
стирования показывает, что саморегулирова-
ние в условиях Российской Федерации может 
сыграть существенную роль в развитии этого 
направления. Исходя из того, что у нас имеется 
закон о саморегулируемых организациях4, где 
под саморегулированием понимается самосто-
ятельная и инициативная деятельность, кото-
рая осуществляется субъектами предпринима-
тельской или профессиональной деятельности 
и содержанием которой являются разработка 
и установление стандартов и правил указан-
ной деятельности, а также контроль за соблю-
дением требований указанных стандартов и 
правил, мы рассматриваем две возможные 
формы саморегулирования — саморегулиру-
емые организации, объединяющие субъектов 
предпринимательской деятельности исходя из 
единства отрасли производства товаров (работ, 
услуг) или рынка произведенных товаров (ра-
бот, услуг), и саморегулируемые организации, 
объединяющие субъектов профессиональной 
деятельности определенного вида.

Первая форма, по нашему мнению, являет-
ся важной, но достаточно узкой, т.к. позволяет 
оптимальным образом решать корпоративные 
интересы, устанавливая единые подходы к ока-
занию предоставляемых услуг, хотя и не во всех 
случаях.

Второй вариант представляется нам более 
важным в рамках обсуждения вопроса о само-
регулировании в области геномных исследова-
ний, т.к. может решить ряд принципиальных 
вопросов силами компетентного профессио-
нального сообщества.

Предполагается в рамках саморегулируемых 
организаций, объединяющих субъектов про-
фессиональной деятельности (профессиональ-
ных ассоциаций), решить вопросы, связанные с 
юридической сферой:

1)  информированного согласия на проведение 
генетического исследования и защиты кон-
фиденциальности сведений, полученных по 
его результатам;

2)  участия саморегулируемых объединений 
медицинских генетиков в разработке нацио-
нальных стандартов качества медицинских 
услуг в сфере генетических исследований, а 
также требований к медицинским и не ме-
дицинским организациям, а также работни-
кам, их оказывающим;

3)  легализации правового статуса лица, оказы-
вающего консультационные услуги в сфере 
генетических исследований и в сопутству-
ющих сферах, связанные с определением 
стратегии лечения генетически обусловлен-
ных заболеваний и применением вспомога-
тельных репродуктивных технологий (гене-
тических консультантов);

4)  вопросы соблюдения как международных, 
так и национальных этических требований 
к проведению исследований.
Не менее важным вопросом, затрагивающим 

интересы личности, является достоверная ин-
терпретация геномных исследований. Эти во-
просы также можно и нужно решать в рамках 
формирования саморегулируемых организаций.

Получение генетической информации в ре-
зультате расшифровки генома подразумевает 
со стороны личности определенную активность, 
связанную с изменением образа жизни, а также 
принятием решений (в ряде случаев необрати-
мого характера).

Современная медицина базируется на ре-
зультатах эпидемиологических исследований, а 
клиническая практика — на принципе Evidence 
Based Medicine5, оба подхода подразумевают 
использование вероятностных оценок и оценки 
риска, в нашем случае результаты расшифровки 
генома чаще всего потребуют от специалиста 
оценки риска, а от потребителя — адекватного 
восприятия этого риска.

3 «Personal genomics is in its infancy. Like all infants, it makes a lot of noise and attracts a lot of attention, but is 
poor at communication...» (см.: Yngvadottir B., Macarthur D. G., Jin H., Tyler-Smith C. (2009) The promise and 
reality of personal genomics. Genome Biology 10(9):237).

4 Федеральный закон от 01.12.2007 № 315-ФЗ (ред. от 03.08.2018) «О саморегулируемых организаци-
ях» // СПС «КонсультантПлюс».

5 Флетчер Р., Флетчер С., Вагнер Э. Клиническая эпидемиология : Основы доказательной медицины. 
М. : Медиа Сфера, 1998. 352 с.
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Встает вопрос подготовки как самих специ-
алистов по геному, так и врачей, и потребите-
лей информации.

Восприятие вероятности вообще не присуще 
обыденному человеческому сознанию — чело-
век предпочитает видеть за любыми события-
ми окружающего мира проявление закономер-
ностей. Биологическая и психофизиологическая 
реакция человека на внешние события базиру-
ется на необходимости опережающего отраже-
ния действительности6. В основе восприятия 
фактов окружающего мира лежит поиск его 
закономерностей. Эти ловушки восприятия хо-
рошо описаны в классическом научно-популяр-
ном издании «(Не)совершенная случайность»7.

Существуют и довольно хорошо изучены 
особенности восприятия риска (негативной 
вероятности). Под влиянием оценки риска аб-
страктная опасность превращается в эмоцио-
нально окрашенную угрозу.

На его восприятие сказываются прежде все-
го факторы, связанные с самим риском:
— происхождение опасности и те последствия, 

к которым может привести риск;
— выраженность риска для индивидуума или 

группы лиц;
— выраженность последствий риска;
— вариабельность информации о риске, полу-

чаемой из различных источников.
На восприятие риска влияют также индиви-

дуальные факторы:
— знания;
— опыт;
— личностные особенности;
— эмоциональное состояния.

К факторам, усиливающим восприятие риска 
как угрозы, относятся:
— большой риск (высокая вероятность);
— недобровольность риска;

— искусственный характер;
— риски, контролируемые другими лицами;
— риски без выгод;
— источники информации о риске, не заслужи-

вающие доверия.
К факторам, ослабляющим негативное вос-

приятие риска, относятся:
— меньший риск (низкая вероятность);
— добровольность риска;
— природный характер;
— риски, контролируемые самим индивидуу-

мом;
— риски с выгодой;
— источники информации о риске, заслужива-

ющие доверия8.
Несомненно, мы сталкиваемся со сложно-

стью восприятия рисков, связанных с расшиф-
ровкой генома. Доказательная информация, 
если она получена в ходе эпидемиологических 
исследований, будет представлена в числовой 
форме, что требует от потребителя понимания 
основ статистики и теории вероятности. Поэто-
му предпринимаются попытки заменить чис-
ленное представление информации графиче-
скими или вербальными оценками910,.

Следует обратить внимание еще на одну 
особенность интерпретации современных ге-
номных исследований. Человек как биологи-
ческий вид обладает наивысшим полиморфиз-
мом и политипией, позволяющей эффективно 
адаптироваться к факторам внешней среды11.

Собственно говоря, современное секви-
нирование генома направлено на выявление 
прежде всего генетического полиморфизма у 
обследуемых лиц.

Для интерпретации результатов геномного 
секвинирования необходимо рассматривать 
также эволюционно-генетическое и экологиче-
ское понятие нормы реакции.

6 Анохин П. К. Биология и нейрофизиология условного рефлекса. М. : Медицина, 1968. 546 с.
7 Млодинов Л. (Не)совершенная случайность. Как случай управляет нашей жизнью. М. : Гаятри/Livebook, 

2010. 352 с.
8 Основы оценки риска для здоровья населения при воздействии химических веществ, загрязняющих 

окружающую среду / Г. Г. Онищенко, С. М. Новиков, Ю. А. Рахманин, С. Л. Авалиани, К. А. Буштуева ; под 
ред. Ю. А. Рахманина, Г. Г. Онищенко. М. : НИИ ЭЧ и ГОС, 2002. 408 с.

9 Lipkus  I.  M. Verbal, and Visual Formats of Conveying Health Risks: Suggested Best Practices and Future 
Recommendations Medical Decision Making Vol. 27. Iss. 5. Pp. 696—713. URL: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.
gov/17873259/ (дата обращения: 10.05.2020).

10 Weinstein N. D., Kwitel A., McCaul K. D., Magnan R. E., Gerrard M., Gibbons F. X. Risk Perceptions: Assessment 
and Relationship to Influenza Vaccination // Health Psychology. 2007. Vol. 26. No. 2. Pp. 146—151. URL: https://
pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/17385965/ (дата обращения: 10.05.2020).

11 Антропология : учебник / Е. Н. Хрисанфова, И. В. Перевозчиков. 4-е изд. М. : Изд-во Моск. ун-та : Наука, 
2005.
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Норма реакции — способность генотипа 
формировать в онтогенезе, в зависимости от 
условий среды, разные фенотипы. Норма ре-
акции может пониматься также как генетиче-
ски обусловленный диапазон ответной реакции 
организма на внешнее воздействие. Мы име-
ем дело с двойной вариабельностью: с одной 
стороны, это детерминированные генотипом 
возможности организма, с другой стороны, ва-
риабельность параметров окружающей среды, 
которая в определенных условиях не приведет 
к реализации негативного потенциала, зало-
женного в геноме.

С точки зрения генетики большая часть па-
тологии относится к так называемым наслед-
ственно предрасположенным болезням, где 
соотношение среды и генетических факторов 
варьируют в широком диапазоне. Зная меха-
низмы действия генов, можно разрабатывать 
методы их фенотипической коррекции, други-
ми словами, управлять пенетрантностью и экс-
прессивностью12.

Вместе с тем сегодня наработан существен-
ный материал, касающийся выявления биомар-
керов восприимчивости организма к воздей-
ствию неблагоприятных средовых факторов, в 
частности, в условиях производства, основан-
ный на анализе полиморфизма по отдельным 
биохимическим системам или их комплексам, а 
также анализа полиморфизма известных генов 
или генов-кандидатов, продукты которых па-
тогенетически могут быть связаны с развитием 
соответствующего заболевания, либо участво-
вать в метаболизме воздействующих веществ13.

Развитие биологической науки и внедрение 
ее достижений в различные отрасли медицины, 
как правило, вызывает интерес у населения и 
желание воспользоваться новыми технология-
ми. В свою очередь, на рынке медицинских ус-
луг появляются предложения по оказанию тех 
или иных видов медико-биологических услуг 
специалистами различного профиля, работа-
ющих чаще всего в негосударственных меди-
цинских организациях и сообществах. Одной 

из наиболее востребованных услуг подобного 
рода является медико-генетическое консуль-
тирование, поскольку открытия в изучении 
генома человека и реализация возможностей 
генной инженерии раскрывают перспективы 
контроля за рядом заболеваний и управления 
здоровьем человека. В отечественной и зару-
бежной медицинской литературе широко пред-
ставлены достижения генетического тестирова-
ния и генетических консультаций и обсуждается 
важность этого направления в формировании 
общественного здоровья. Перед обществом 
встает вопрос грамотного отношения к резуль-
татам геномных исследований и их использова-
ния для коррекции своего образа жизни и здо-
ровья. Причем эта компетентность касается не 
только потребителей услуг по геномному тести-
рованию, но и самих специалистов, обязанных 
правильно и доходчиво представить резуль-
таты тестирования. Непонимание результатов 
может привести к негативным последствиям, 
включая ненужную озабоченность, ложное 
заверение или необоснованные действия по 
вмешательству в свой организм. Исследование 
J. W. Leighton, K. Valverde, B. A. Bernhardt14, ох-
ватившее 145 человек, которым были заданы 
вопросы, касающиеся результатов 4 выбороч-
ных тестов на риск развития колоректального 
рака, болезней сердца и рака кожи, показал, 
что хотя большинство респондентов оценили 
результаты как простые для понимания, они 
часто неправильно их интерпретировали. Это 
подтверждает тот факт, что обычный потре-
битель может неправильно интерпретировать 
результаты генетического тестирования без со-
ответствующей помощи.

Генетические тесты в настоящее время ши-
роко предлагаются населению (принцип DTC, 
от Direct-to-Consumer — «напрямую с потреби-
телем»), при этом практически не осуществля-
ется контроль качества тестов и регулирование 
в отношении того, какие тесты разрешено «про-
давать» клинически, недостаточен контроль 
над маркетингом и продвижением продаж и 

12 Бочков Н. П. Клиническая генетика : учебник. М. : Гэотар-Мед, 2002. 448 с.
13 Измеров Н. Ф., Каспаров А. А. Медицина труда. Введение в специальность : пособие для последиплом-

ной подготовки врачей. М. : Медицина, 2002. 392 с.
14 Leighton J. W., Valverde K., Bernhardt B. A. The General Public’s Understanding and Perception of Direct-To-

Consumer Genetic Test Results // Public Health Genomics. 2012;15(1):11-21. URL: https://pubmed.ncbi.nlm.
nih.gov/21720148 (дата обращения: 10.05.2020).

15 Bowen  D.  J., Battuello  K.  M., Raats  M. Marketing Genetic Tests: Empowerment or Snake Oil? // Health 
Education and Behaviour. 2005. Vol. 32, Iss. 5. URL: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/16148213 (дата об-
ращения: 10.05.2020).
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использованием результатов тестирования. 
D. J. Bowen, K. M. Battuello, M. Raats15 обраща-
ют внимание на высокий уровень интереса 
со стороны населения к данного рода услуге, 
но проявляют озабоченность тем фактом, что 
информированность людей для правильной 
интерпретации результатов остается низкой. 
По мнению авторов, современные средства 
массовой информации, обращающиеся к теме 
просвещения по генетическому тестированию, 
не способны повысить точность знаний о ге-
нетике. Авторы считают, что для решения этой 
проблемы в Соединенных Штатах требуется 
дополнительное регулирование. Необходимы 
дальнейшие исследования для изучения опти-
мальных методов предоставления результатов 
геномного тестирования и способов миними-
зации риска негативных последствий для по-
требителей.

В свете этого встает вопрос, кто должен 
оказывать помощь клиенту по интерпретации 
результатов, требующую компетентности не 
только в области генетики, но и в методах сани-
тарного просвещения, направленного на рабо-
ту с различными группами населения. Прежде 
всего специалист (врач-генетик, консультант), 
выдающий пациенту результаты генетического 
тестирования, должен четко разъяснить про-
гностическое значение результатов тестиро-
вания и сформировать «идеологию» отноше-
ния к своему здоровью на основе полученной 
генетической информации. Эта информация 
может быть разной: показывающей высокий 
риск наследственной отягощенности по забо-
леванию, выявляющей серьезные генетические 
нарушения или, наоборот, оптимистичной для 
пациента. В любом случае для специалиста 
генетической консультации важно владеть ме-
тодами санитарно-просветительской работы с 
конкретными пациентами с учетом их возраста, 
уровня образования, образа жизни, состояния 
здоровья и медицинской активности. Наряду 
с этим, следует признать, что не только специ-
алисты-генетики и практикующие врачи долж-

ны способствовать формированию адекватного 
отношения населения к результатам геномных 
тестов.

Знания и уверенность врачей по этой теме 
зачастую невелики и не подходят для решения 
этой проблемы. Специально разработанные 
образовательные программы необходимы для 
все более и более уместного использования ге-
нетических технологий16.

По мнению C. Wang, D. J. Bowen, S. L. R. Kar-
dia 17 специалисты в области поведения в сфере 
здравоохранения и санитарного просвещения 
(HBHE) могут сыграть ключевую роль в инте-
грации достижений генома для улучшения 
здоровья населения. Но для этого необходимо 
повышение уровня знаний таких специалистов 
в области генетики и геномных исследований.

Интеграция геномных исследований в на-
уку и практику общественного здравоохра-
нения может способствовать повышению 
уровня общественного здоровья, изменению 
образа жизни населения, реализующего ре-
комендации специалистов по коррекции вы-
явленных тестированием генетических рисков. 
S. L. R. Kardia, C. Wang предлагают новое опре-
деление — генетика общественного здравоох-
ранения, представляющее собой интеграцию 
генетических достижений и технологий в науку 
и практику общественного здравоохранения. 
Авторы рассматривают потенциальную роль 
деятельности по формированию поведения в 
области здоровья и санитарному просвещению 
(HBHE — Health Behavior and Health Education) 
через два пересекающихся континуума, а имен-
но — континуум между наукой и практикой и 
континуум между индивидуальной / персона-
лизированной медициной и здоровьем насе-
ления18.

C. Wang, D. J. Bowen, S. L. R. Kardia в работе, 
рассматривающей стратегию развития обще-
ственного здравоохранения на основе резуль-
татов геномных исследований, выделяют на-
правления, требующие изучения и развития в 
общественном здравоохранении: а) понимание 

16 Michelazzo M. B., Pastorino R., Mazzucco W., Boccia S. Distance learning training in genetics and genomics 
testing for Italian health professionals: results of a pre and post-test evaluation EBPH Epidemiology // 
Biostatistics and Public Health. 2015. Vol. 12. No 3. URL: https://ebph.it/article/view/11516/ (дата обраще-
ния: 10.05.2020).

17 Wang  C., Bowen  D.  J., Kardia S. L.  R.  Research and Practice Opportunities at the Intersection of Health 
Education, Health Behavior, and Genomics // Health Education & Behavior. 2005. Vol 32, Iss. 5. URL: https://
pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/16148214 (дата обращения: 10.05.2020).

18 Kardia S. L. R., Wang C. The Role of Health Education and Behavior in Public Health Genetics // Health Education 
and Behavior. 2005. Vol. 32. Iss. 5. URL: https://journals.sagepub.com (дата обращения: 10.05.2020).
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населением генетической информации; б) ме-
роприятия по изменению поведения в отноше-
нии здоровья и в) надежность системы обще-
ственного здравоохранения19.

Отдельной сферой исследований в области 
санитарно-просветительской работы должна 
стать работа с семьей, исследование того, как 
генетическое тестирование влияет на семейные 
отношения, психологические реакции на гене-
тическое тестирование в семейном контексте 
и семейное влияние на решения о здоровье. 
Будущие исследования должны проанализиро-
вать процесс принятия решений о генетическом 
тестировании или изменении поведения кон-
кретно в контексте семейных отношений и раз-
работать методику интерпретации результатов 
генетического тестирования с учетом семейных 
ценностей20.

E. Abel, S. D. Horner, D. Tyler, S. A. Innerarity 21 

рассматривают вопросы политики, связанные с 
генетикой, которые влияют на системы здраво-
охранения, поставщиков медицинских услуг и 
их пациентов: конфиденциальность, массовый 
скрининг, семейный скрининг и распростране-
ние знаний. Доступность, стоимость и этические 
последствия являются важными дискуссионны-
ми моментами для каждого из вышеуказанных 
аспектов. В сферу конфиденциальности вклю-
чены вопросы страхования, защиты данных и 
проблемы дискриминации. Последствия для 
политики общественного здравоохранения, 
связанные с программами массового скринин-

га, включают в себя эффективность скрининго-
вых тестов, доступность первичных и вторичных 
вмешательств, затраты на оценку программ. 
Вопросы политики для семейного скрининга 
аналогичны массовому скринингу с дополни-
тельными проблемами в отношении конфиден-
циальности и доступности адекватных ресурсов, 
в том числе медицинских работников и консуль-
тантов, обученных генетике. По мнению авто-
ров, распространение знаний имеет решающее 
значение для поддержания обмена клиниче-
ской информацией и применения генетических 
технологий и методов лечения. По мере расши-
рения генетической информации потребность в 
распространении знаний будет возрастать. Об-
суждается возможность привлечения квалифи-
цированных медсестер к участию в такой работе 
после их специальной подготовки.

Таким образом следует признать, что на 
плечи создаваемых саморегулируемых орга-
низаций, объединяющих субъектов профес-
сиональной деятельности, должна лечь задача 
осуществления просветительной деятельно-
сти и дополнительного профессионального 
образования. Эта деятельность должна быть 
направлена на подготовку как специалистов, 
осуществляющих секвенирование, врачей-ге-
нетиков, врачей- клиницистов различных спе-
циальностей, врачей общей практики, среднего 
медицинского персонала, так и потенциальных 
потребителей услуг — население, заинтересо-
ванное в получении геномной информации.
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