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РЕЗЮМЕ. Введение. В настоящее время стратегия персонализированной медицины (ПМ) рас-
ширяется во многих областях, выводя тем самым медицинскую практику на новый уровень. 
В обзоре представлено влияние данного подхода на клиническую практику, обсуждаются ос-
новные области, представляющие интерес, имеющиеся результаты и будущие перспективы. 
Цель настоящего обзора — обобщить имеющиеся данные о реализации технологий персо-
нализированной медицины в практическом здравоохранении. Методы. Проведен поиск лите-
ратуры в базах данных PubMed, Web of Science, UpToDate, генетических базах данных с ис-
пользованием ключевых слов «персонализированная медицина», «молекулярно-генетическое 
тестирование», «ДНК». Использовались данные 39 статей и экспертное мнение специалистов 
многопрофильного стационара. Результаты. В статье рассмотрены области практическо-
го применения персонализированного подхода, приведены примеры основных лабораторных 
методов, возможности фармакогенетических исследований. Продемонстрирована значимость 
применения индивидуального подхода в диагностике, лечении, наблюдении, в том числе с ис-
пользованием современных технологий, традиционного опыта, основанные на опыте работы с 
пациентами в рамках многопрофильного специализированного стационара. Выводы. Персони-
фикация позволяет не только улучшить качество оказания медицинской помощи путем профи-
лактики и ранней диагностики заболеваний, но и повысить эффективность медикаментозной 
терапии и существенно сократить материальные затраты на лечение. Необходимо подчеркнуть 
важность и необходимость взаимопонимания и конструктивного диалога между врачом и паци-
ентом, ведь объект применения данного подхода не заболевание, а пациент. Персонализирован-
ный подход к лечению пациентов в настоящее время является одной из самых перспективных 
тенденций медицины и требует не только привлечения научных ресурсов, но и организацион-
ных усилий, поскольку является новой доктриной современного здравоохранения. 
КЛЮ ЧЕВЫЕ СЛОВА: персонализированная медицина, молекулярно-генетическое 
тестирование, ДНК
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ABSTRACT. Introduction. The strategy of personalized medicine is currently expanding in vari-
ous fields, transforming medical practice on a new level. This review aims to examine the impact 
of personalized medicine on clinical practice by discussing key areas of interest, presenting cur-
rent findings, and exploring future prospects. This review aims to summarize the existing data on 
the implementation of personalized medicine approaches in healthcare practice. Materials and me-
thods. A literature search was conducted using PubMed, Web of Science, UpToDate, and relevant 
genetic databases with the specified keywords “personalized medicine”, “molecular genetic testing”, 
“DNA”. Additionally, expert opinions from a multidisciplinary team of healthcare professionals were 
consulted. The data from 39 relevant articles was analyzed. Results. The article discusses the prac-
tical applications of personalized approach and provides examples of laboratory methods and the 
potential for pharmacogenetic research. It emphasizes the significance of adopting an individualized 
approach to diagnosis, treatment, and monitoring, including the utilization of modern technologies 
and traditional methods, drawing on experience gained through work with patients in a specialized 
multidisciplinary hospital. Conclusion. Personification allows the improvement of medical care by 
preventing and early diagnosis of diseases, and it also increases the effectiveness of medicine therapy 
and significantly reduces the material costs of treatment. It is essential to emphasize the significance 
and necessity of a mutual understanding and constructive dialogue between doctors and patients, as 
the focus of this approach should be on the patient rather than the disease. The personalized approach 
to patient care is now a promising trend in medicine that requires not only scientific resources but 
also organizational efforts, as it represents a new paradigm in modern healthcare.

KEYWORDS: personalized medicine, molecular genetic testing, DNA
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ВВЕДЕ НИЕ

Персо нализированная медицина (ПМ) пред-
ставляет собой особый научно обоснованный 
подход в медицинской практике, основанный 
на индивидуальном отношении к пациенту с 
учетом его уникальных клинических и гене-
тических характеристик, благодаря чему до-
стигаются оптимальные результаты лечения и 
осуществляется предупреждение развития за-
болеваний и их осложнений [1]. В литературе 
можно встретить различное описание ПМ. Так, 
European Parliamentary Research Service (Евро-
пейская парламентская исследовательская 
служба) определяет ПМ как использование ге-
нетических и молекулярных основ физиологи-
ческих и патологических состояний для прог-
нозирования, профилактики, диагностики за-
болеваний и определения правильной лечебной 
тактики [2]. Национальный институт онкологии 
США подчеркнул три основные цели персона-
лизированной медицины — предотвращать, 
диагностировать и лечить заболевания, исполь-
зуя конкретную информацию о генах, белках 
и окружающей среде каждого пациента [3]. 
В контексте ПМ часто упоминается Концепция 
4Р-медицины — концепция, в основе которой 
лежат четыре понятия, каждое из которых на-
чинается на латинскую букву «Р» (рис. 1). Эти 
четыре понятия составляют фундамент дан-
ной концепции. Prediction — прогнозирование; 
prevention — превенция, предупреждение или 
профилактика; personalization — персонали-
зация; participation — совместное участие [4]. 
То есть концепция 4Р-медицины заключается в 
том, что данный подход прогнозирует и предот-
вращает возникновение болезни, при этом па-
циент является равноправным партнером врача 
и должен быть вовлечен в процесс лечения и 
принятий решений. Современные возможности 
ПМ способствуют переходу системы здравоох-
ранения, основанной на лечении заболеваний, 
к системе «превентивного здравоохранения». 
На основе многочисленных работ и научных 
данных в РФ изданы регламентирующие доку-
менты, обеспечивающие новые возможности 
внедрения методов диагностики и лечения: 
Приказ Министерства здравоохранения РФ от 
24 апреля 2018 г. № 186 «Об утверждении Кон-
цепции предиктивной, превентивной и персо-
нализированной медицины» [5], а также Указ 
Президента Российской Федерации от 6 июня 
2019 г. № 254 «О Стратегии развития здраво-
охранения в Российской Федерации на период 
до 2025 года» [6]. Несомненно, концепция ПМ 
требует эффективного внедрения передовых 

достижений в области геномики, инновацион-
ной биоинформатики, современной диагностики 
и междисциплинарного подхода к больному для 
достижения оптимального эффекта терапии и 
предотвращения заболеваний [7].

ОСНОВНЫЕ ЛАБ ОРАТОРНЫЕ 
МЕТОДЫ В ПЕРСОНАЛИЗИРОВАННОЙ 
МЕДИЦИНЕ

Бурное разви тие технологий и разработок в 
области молекулярной диагностики и геномно-
го анализа расширило возможности понимания 
молекулярного патогенеза заболеваний и ин-
терпретации находок при секвенировании ге-
нома. Применение новых технологий в области 
молекулярной медицины лежит в основе инди-
видуального подхода на всех этапах оказания 
медицинской помощи. Возможность выявления 
индивидуальной предрасположенности к опре-
деленным заболеваниям и потенциальный ответ 
на терапию являются необходимыми шагами 
для правильной реализации наилучшей стра-
тегии профилактики и лечения заболеваний [8, 
9]. Основным лабораторным инструментом ПМ 
является молекулярно-генетическое тестирова-
ние. Методы ДНК-диагностики могут включать 
как исследование распространенных точечных 
мутаций для определенного гена, так и секвени-
рование всего генома. Для большинства молеку-
лярных нарушений разработаны тест-системы 
на основе полимеразной цепной реакции (ПЦР). 
Но также разработаны методы комплексного ге-

Предсказание / 
Predictive

Личное участие
пациента / 
Participatory

Персонализация / 
Personalized

Профилактика / 
Preventive

Рис. 1. Концепция 4Р-медицины

Fig. 1. 4P-medicine concept
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номного профилирования, которые позволяют 
оценить нарушения в сотнях таргетных генов. 
Такие тесты ограниченно применяются в кли-
нической практике из-за высокой стоимости и 
сложности методики анализа, однако имеют вы-
сокий потенциал для выявления неспецифиче-
ских мишеней и назначения терапии «off-label» 
[10]. При поиске изменения числа копий генов 
или транслокаций применяют методы гибриди-
зации in situ, метилспецифичной ПЦР для оценки 
метилирования генов и др. [11]. Перспективной 
областью ПМ является и изучение эпигенети-
ческих модификаций генома, что позволяет вы-
явить потенциально модифицируемые факторы, 
влияющие на риск развития заболеваний [12]. 

Другой отдельной областью применения 
персонализированной медицины в современной 
медицинской практике являются клеточные тех-
нологии, которые уже сейчас активно исполь-
зуются в области регенеративной медицины и 
терапии гематологических заболеваний [13]. 

ПЕРСОНАЛИЗ И РОВАННЫЙ 
ПОДХОД В ЛЕЧЕНИИ ПАЦИЕНТОВ 
С ОНКОЛОГИЧЕСКИМИ 
ЗАБОЛЕВАНИЯМИ

За последние  30 лет методы диагностики 
и лечения злокачественных новообразований 
(ЗНО) значительно продвинулись вперед. Од-
нако добиться полного излечения онкологиче-
ского больного — очень трудная задача. Как 
известно, ЗНО являются клинически и гене-
тически гетерогенными заболеваниями, кото-
рые способны адаптироваться к условиям вну-
треннего и внешнего воздействия [14]. По этой 
причине поиск и внедрение новых подходов к 
диагностике и лечению данной группы заболе-
ваний является актуальной задачей [15].

Диагностические маркеры имеют вспомо-
гательное значение для постановки клиниче-
ского диагноза (например, наличие химерного 
гена BCR/ABL как маркера хронического мие-
лолейкоза); предиктивные маркеры обозначают 
эффективность ответа на специфическое лекар-
ственное лечение, в том числе таргетную или 
иммунотерапию; прогностические маркеры 
определяют исход для пациента в случае отсут-
ствия лечения [16]. В частности, при развитии 
у пациентки рака молочной железы (РМЖ) и 
наличии среди ее родственников 1-й и 2-й сте-
пени родства других больных с РМЖ или раком 
яичников, вначале пациентке следует провести 
поиск наиболее частых патогенных вариантов 
генов BRCA1 и BRCA2, а не начинать поиск ге-
нетической причины онкологического заболе-

вания с высокозатратного анализа в виде секве-
нирования экзома или генома [17]. 

Выбор объема ДНК-тестирования и био-
материала обычно основан на стоящей перед 
врачом клинической задаче. Известно, что до 
10% всех форм ЗНО являются наследствен-
но-обусловленными и развиваются в результате 
герминальных мутаций в онкогенах и генах-су-
прессорах опухолевого роста. В таких случаях 
они называются наследственными опухолевы-
ми синдромами (НОС). Остальные ЗНО воз-
никают спорадически в связи с накоплением 
молекулярных нарушений в структуре генети-
ческого кода соматической клетки в течение 
жизни индивида [18]. Таким образом, методы 
молекулярной диагностики сосредоточены на 
исследовании герминальных и соматических 
аберраций. ДНК-диагностика герминальных 
мутаций позволяет выявить группу пациентов 
высокого наследственно-обусловленного риска 
развития ЗНО в составе НОС [19]. На данный 
момент описано более 150 НОС с различным 
уровнем риска развития ЗНО, спектр опухолей 
и их локализация также крайне разнообразны. 
Пациенты с установленным НОС требуют ин-
дивидуализированной тактики динамического 
обследования с применением дополнительных 
методов обследования для выявления злокаче-
ственных опухолей. При некоторых синдромах, 
например таких как аденоматозный полипоз-
ный синдром, единственный способ избежать 
развития рака — это хирургическое вмешатель-
ство [20]. Кроме того, с учетом генотипа паци-
ента тактика хирургического и лекарственного 
лечения может также значительно отличаться.

В настоящее время основной тренд в лече-
нии ЗНО направлен на переход от опухоль-ассо-
циированной терапии, при которой учитывают 
гистологический тип рака, к агностической те-
рапии, назначаемой с учетом молекулярных ха-
рактеристик опухоли. 

ПЕРСОНАЛИЗИР О ВАННЫЙ 
ПОДХОД В ВЕДЕНИИ ПАЦИЕНТОВ 
С СЕРДЕЧНО-СОСУДИСТЫМИ 
ЗАБОЛЕВАНИЯМИ

Во многих исс ледованиях сообщалось, что 
вариабельность клинических сердечно-сосу-
дистых заболеваний (ССЗ) зависит от наслед-
ственных факторов и факторов риска [21] 

Примерами явл яются семейная предраспо-
ложенность к инфаркту миокарда, фибрилляции 
предсердий и сердечная недостаточность. Аме-
риканская кардиологическая ассоциация про-
вела обзор генетических аспектов  патогенеза 
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трех категорий сердечно-сосудистых состоя-
ний: атеросклероз и инфаркт миокарда, повы-
шенный уровень холестерина и другие наруше-
ния липидного обмена, а также артериальное 
давление и гипертензия. Установлено, что с 
повышенной вероятностью развития ишемиче-
ской болезни сердца ассоциировано множество 
полиморфизмов в различных генах. С 2012 г. по 
настоящее время генетические исследования 
представлены в рекомендациях Европейского 
общества кардиологов по лечению и диагно-
стике ССЗ [22]. 

Наследственные кардиомиопатии (КМП) 
представляют собой фенотипически и генети-
чески гетерогенную группу заболеваний, при-
водящих к сердечной недостаточности, с высо-
кой вероятностью внезапной сердечной смерти. 
Для них разработаны генетические панели, но 
для половины из выявленных в настоящее вре-
мя генетических маркёров, ассоциированных 
с КМП, нет достаточных доказательств, чтобы 
считать их в полной мере связанными с этиоло-
гией заболевания [23].

В настоящий момент доказательная база 
разработана для следующих клинических за-
дач: постановка или подтверждение точного 
диагноза наследственных ССЗ. Внедряется все 
больше фармакогенетических тестов для про-
гнозирования реакции пациентов, страдающих 
ССЗ, на широко используемые лекарственные 
препараты и подбор режима дозирования ле-
карственных средств [22].

Большим ограничением использования ПМ в 
этой области является то, что, несмотря на про-
веденные многочисленные исследования, лите-
ратурные данные в некоторых случаях противо-
речивы и неубедительны. Это может быть связа-
но с проведением исследований ненадлежащего 
качества, изучением различных фенотипов ле-
карственного ответа или популяций пациентов, 
тонкостью функциональных эффектов полимор-
физмов и т.д. [24]. Применение геномных техно-
логий, а также других передовых комплексных 
методов идентификации молекулярных основ 
патогенеза заболеваний в конечном итоге позво-
лит приблизиться к пониманию процесса разви-
тия ССЗ на гораздо более детальном уровне, чем 
это было возможно до сих пор. 

ПЕРСОНАЛИЗИРО  ВАННЫЙ 
ПОДХОД В ДИАГНОСТИКЕ 
ГАСТРОЭНТЕРОЛОГИЧЕСКИХ 
ЗАБОЛЕВАНИЙ 

Молекулярно-генетическая диагностика ак-
тивно внедряется в практику гастроэнтероло-

га [25]. Для более точного определения про-
гноза и течения аутоиммунных заболеваний 
желудочно-кишечного тракта (ЖКТ), напри-
мер таких как аутоиммунный гастрит (АИГ), 
гепатит, ахалазия кардии, активно изучаются 
варианты в генах системы главного комплекса 
гистосовместимости HLA. Установление ха-
рактерных для РФ маркеров аутоиммунных за-
болеваний (АИЗ) поможет разрабатывать новые 
терапевтические подходы.

Аутоиммунный  гастрит — иммуноопосре-
дованное заболевание. В связи с тем, что этио-
логия АИГ до сих остается неясной, актуально 
применение расширенных генетических тестов 
для изучения патогенеза. На сегодняшний день 
не описано генетических маркеров, ассоцииро-
ванных исключительно с АИГ, что затрудняет 
диагностику молекулярно-генетическими ме-
тодами. Проведение генетических исследова-
ний, таких как анализ полиморфизмов в генах 
IL-1, IL-10, IFNγ, TNFα или HLA, а также рас-
ширенное полноэкзомное или полногеномное 
секвенирование, позволило выявить некоторые 
генетические маркеры предрасположенности 
к АИГ в различных популяциях мира. Напри-
мер, в исследовании Genetic determinants of 
autoimmune gastritis [26] определили, что ал-
лели HLA DRB1 *04 и HLA DQB1 *03 могут 
являться факторами риска развития АИГ в 
финской популяции. Пациенты с АИГ подвер-
жены высокому риску развития ЗНО и нейро-
эндокринных опухолей [27]. Риск возникнове-
ния ЗНО у этой когорты пациентов возрастает 
в 7 раз [28]. Использование генетического те-
стирования позволяет определить эти риски не 
только для пациентов, но и для их родственни-
ков, что может послужить основой профилак-
тики осложнений АИЗ и ЗНО желудка.

Одну из ключев ых ролей в возникновении 
хронического воспаления играет потеря имму-
нологической толерантности к комменсальной 
микрофлоре кишечника под влиянием факторов 
внешней среды у генетически предрасположен-
ных лиц [29]. К основным генетическим фак-
торам, ассоциированным с риском возникнове-
ния воспалительных заболеваний кишечника 
(ВЗК), относятся IL23R, NOD2, PTPN22 и HLA. 
ВЗК, к которым принадлежат язвенный колит 
(ЯК) и болезнь Крона (БК), характеризуются 
неизвестной этиологией, непредсказуемым те-
чением и отсутствием совершенных методов их 
лечения. Одним из многообещающих подходов 
в диагностике и оценке прогноза ВЗК является 
сравнение генетических маркеров, связанных с 
различными проявлениями течения заболева-
ния [30]. По данным литературы известно, что 
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полиморфизм rs10761659 может быть защит-
ным фактором как для ЯК, так и для БК у ев-
ропеоидов, в то время как вариант rs10995271 
может быть фактором риска для ЯК, но не БК у 
европеоидов. При этом некоторые полиморфиз-
мы в генах NOD2 и PTPN22 являются факто-
рами риска развития БК, однако имеют протек-
тивный эффект в развитии ЯК. Эти варианты 
имеют низкую или среднюю пенетрантность, 
что подчеркивает сложность и полигенный ха-
рактер указанных заболеваний [31].

Имеются данные , свидетельствующие о 
регуляции экспрессии микро-РНК путем эпи-
генетических механизмов, таких как метили-
рование ДНК, модификации гистонов и ми-
кро-РНК [32].

В литературе представлены сведения о вли-
янии эпигенетических модификаций ДНК на 
патогенез ВЗК. Наиболее изученной из эпи-
генетических модификаций является метили-
рование ДНК. Технологии на основе ДНК-ме-
тилирования помогут выявить уникальные 
маркеры у пациентов с воспалительными забо-
леваниями кишечника (ВЗК), что может быть 
полезным в рамках определения предикторов 
терапевтического ответа. В нескольких иссле-
дованиях было показано отличие экспрессии 
микро-РНК в образцах тканей и крови у паци-
ентов с ВЗК по сравнению со здоровыми людь-
ми, что свидетельствует о том, что микро-РНК 
можно рассматривать как новые биомаркеры 
этих заболеваний [33].

Помимо приведе нных форм полигенных 
заболеваний ЖКТ в рамках ПМ важно опре-
делять и точную молекулярную причину мо-
ногенных патологий. В клинической практике 
активно применяются генетические анализы с 
целью установления диагноза наследственного 
гемохроматоза, болезни Вильсона–Коновалова, 
хронического панкреатита и др. [34, 35]. Свое-
временная генетическая диагностика этих забо-
леваний позволяет определить прогноз, подо-
брать эффективное лечение и провести профи-
лактические меры в отношении риска развития 
осложнений у таких больных. 

В настоящее время активно развивается 
фармакогенетика в гастроэнтерологии. В про-
токолах некоторых клинических рекомендаций 
утверждается, что диагностика и выбор лечения 
базируются на основании генетической инфор-
мации. Согласно обновленным рекомендациям 
Маастрихт VI [36], всем пациентам целесо-
образно определение чувствительности к анти-
биотикам с целью их рационального использо-
вания. Молекулярно-генетические тестирова-
ния резистентности H. pylori представляются 

весьма перспективными. Метод обладает вы-
сокой чувствительностью и специфичностью, 
не требует больших временных затрат и может 
применяться рутинно. Это дает возможность 
оценить распространенность резистентности к 
антибиотикам у ранее не получавших лечение 
пациентов и влияние любой устойчивости на 
эффективность современных методов эради-
кации. Замена в кодоне 91 гена gyrA увеличи-
вает риск резистентности к левофлоксацину в 
125 427 раз по сравнению с диким типом, заме-
на в  кодоне 87 гена gyrA — в 70 156 раз [37].

Микробиом кишечн ика играет ключевую 
роль в патогенезе некоторых заболеваний, в 
регуляции иммунной, эндокринной и нервной 
системы, защите от патогенных микроорганиз-
мов. Появляется все больше доказательств вов-
леченности микробиоты кишечника в патогенез 
многих других заболеваний, например сахарно-
го диабета 1-го типа, ВЗК, аутоиммунных па-
тологий. Исследование микробиома человека, 
а также полногеномные исследования способ-
ствуют достижению новых успехов в диагно-
стике, лечении и профилактике заболеваний 
человека. Цель анализа микробиома — изучить 
все бактерии в кале с использованием секвени-
рования нового поколения путем определения 
бактериального гена 16S РНК. При использова-
нии данных секвенирования возникает возмож-
ность классифицировать бактерии кишечника 
и сделать выводы о здоровье организма. Зача-
стую полученные результаты могут выявить 
корреляцию между клиническими данными и 
микробиотой. Без сомнения, в скором времени 
станет доступно больше информации о роли 
интестинального микробиома в диагностике 
заболеваний и подборе терапии. 

ФАРМАКОГЕНЕТИКА  
К АК ИНСТРУМЕНТ 
ПЕРСОНАЛИЗИРОВАННОЙ 
МЕДИЦИНЫ

Одним из направлений ПМ является фарма-
когенетика, цель которой состоит в возможно-
сти адаптировать выбор лекарственных средств 
(ЛС) и их дозировку на основании генетиче-
ских особенностей пациента. В настоящее вре-
мя известен ряд генетических маркеров — по-
лиморфные варианты генов биотрансформации 
ЛС, гены белков-транспортеров, а также гены 
молекул-мишеней ЛС. Цитохромы CYP2C9 и 
CYP2C19 участвуют в метаболизме многих 
ЛС [38]. Существует несколько аллельных ва-
риантов генов, кодирующих эти ферменты. 
К широко применяемой группе лекарственных 
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препаратов относятся нестероидные противо-
воспалительные препараты (НПВП), однако 
существенной проблемой при их приеме явля-
ются нежелательные лекарственные реакции со 
стороны ЖКТ. Формирование риска развития 
нежелательных лекарственных реакций может 
быть обусловлено генетическими факторами, в 
частности полиморфизмом гена CYP2C9. Для 
профилактики нежелательных побочных ре-
акций со стороны ЖКТ широко применяются 
ингибиторы протонной помпы (ИПП): омепра-
зол, лансопразол, рабепразол. Эффективность 
применения этих ИПП зависит от полимор-
физма гена CYP2C19 [39]. В настоящее время 
предпринимаются многочисленные скоордини-
рованные международные усилия, направлен-
ные на преодоление существующих барьеров 
на пути внедрения методов фармакогенетики в 
клиническую практику. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Персо на лизированная медицина — это со-
временный подход к ведению пациента, осно-
ванный на понимании значимости индивиду-
ального подхода в лечении, который заключа-
ется в объединении современных технологий, 
традиционного опыта и изучения индивидуаль-
ных особенностей больного. Персонификация 
позволяет не только улучшить качество оказа-
ния медицинской помощи путем профилактики 
и ранней диагностики заболеваний, но и повы-
сить эффективность медикаментозной терапии 
и существенно сократить материальные затра-
ты на лечение.

Уже сейчас некоторые области медици-
ны невозможно представить без тех или иных 
методов персонализированного подхода: он-
кология, терапия, кардиология, планирование 
семьи, особенно в концепции многопрофиль-
ного специализированного стационара. В то же 
время результаты многочисленных междуна-
родных научных исследований позволяют бо-
лее масштабно использовать данные подходы 
во врачебной практике. Следует подчеркнуть 
важность и необходимость взаимопонимания 
и конструктивного диалога между врачом и 
пациентом, ведь объект применения данного 
подхода не заболевание, а пациент. Участие 
пациента может быть обеспечено через реали-
зацию положений информированного согласия 
с тщательным разъяснением лечащим врачом 
необходимости расширения проводимого об-
следования. Персонализированный подход к 
лечению пациентов в настоящее время являет-
ся одной из самых перспективных тенденций 

медицины и требует не только привлечения на-
учных ресурсов, но и организационных усилий, 
поскольку является новой доктриной современ-
ного здравоохранения. 
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