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ПРЕДИСЛОВИЕ

В последние несколько лет в нашей стране значительно вы-
рос интерес к этико-философским, социальным и правовым про-
блемам развития медицинской генетики. Они активно обсужда-
ются на научных мероприятиях разного уровня и на страницах
научных изданий. Название предлагаемой вниманию читателя
монографии неслучайно совпадает с названием ставшей уже еже-
годной и узнаваемой в профессиональном сообществе конферен-
ции «Биоэтика и генетика: вызовы XXI века» – многие авторы
книги ее активные участники. При этом исследовательская логика
данной работы во многом связана с коллективной монографией
«Социогуманитарные контуры геномной медицины» – первой по-
пыткой комплексного исследования перспектив и последствий
активного внедрения геномных технологий в медицину.

Рассматривая теоретические и практические аспекты, авторы,
с одной стороны, раскрывают влияние генетики на систему образо-
вания, социальные и нормативно-правовые контексты ее развития и
биоэтическую специфику информирования, обусловленную семей-
ным и вероятностным характером генетической информации.
С другой стороны, исследуют реальные проблемы клинической
практики и коллизии сложного морального выбора, возникающие
перед врачами. Симптоматично, что особое внимание уделено
разным аспектам преконцепционного генетического скрининга,
который актуализирует новые вопросы заботы о здоровье будущих
поколений. Проактивное обсуждение проблем – ключевая черта
биоэтики, которая во многом находит подтверждение в главах на-
стоящего издания, фокусирующихся на перспективах синтетиче-
ской биологии и преимплантационной терапии наследственных
заболеваний.
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Объединение теоретических и практических аспектов рас-
сматриваемой проблематики позволило авторам, представляющим
разные сферы науки и практическое здравоохранение, не только
показать эвристический потенциал междисциплинарного взаимо-
действия, но и наметить направления дальнейшего взаимодействия
для эффективного развития геномной медицины и связанных с
ней исследовательских и образовательных инициатив.

В ряде материалов данного издания представлены результаты
обсуждения биоэтических проблем развития генетических техно-
логий в рамках проекта Российского научного фонда «Социогу-
манитарные контуры геномной медицины» (проект № 19-18-
00422).

Е.Г. Гребенщикова
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ББИИООЭЭТТИИККАА ИИ ГГЕЕННЕЕТТИИККАА::
ТТЕЕООРРЕЕТТИИЧЧЕЕССККИИЕЕ ААССППЕЕККТТЫЫ

Е.В. Брызгалина

ПОТЕНЦИАЛ ГЕНЕТИКИ
ДЛЯ РАЗВИТИЯ ОБРАЗОВАНИЯ:

НАПРАВЛЕНИЯ, РИСКИ, ОГРАНИЧЕНИЯ

Аннотация. Представлены актуальные и перспективные направления
взаимодействия генетики с теорией образования и образовательными практика-
ми, описаны риски, социально-философские проблемы. Тенденции интеграции
генетики в образование раскрыты как проявление тренда на индивидуализацию
при формировании «точного образования», строящегося по модели персонали-
зированной медицины. Выделены методологические изменения и направления
генетических исследований в сфере образования. Описаны факторы, тормозящие
инкорпорирование результатов генетических исследований в образовательные
практики. Выделены аспекты проявления процесса генетизации понимания при-
роды человека в теории образования и трактовки образования как социального
института. При описании социально-философских проблем участия генетики в
развитии образования обоснована необходимость социально-гуманитарной экс-
пертизы проектов, связанных с использованием генетических данных и подходов
в теории и практике образования.

Ключевые слова: генетика, образование, философия образования, образова-
тельные результаты, процесс образования, социально-гуманитарная экспертиза.

Введение

ХХI век создал сложные траектории применения результа-
тов исследования наследственности в различных сферах жизни
общества. Значение генетики, позволяющей детализировать объ-
яснения процессов роста, развития, функционирования организ-
мов в норме и патологии, старения и смерти, в современном мире
не ограничивается применением ее знаний в биомедицинских
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науках, комплексе сельскохозяйственных дисциплин и соответ-
ствующих практиках. Знание молекулярно-генетических основ
нормальных и патологических проявлений признаков позволяет
средствами генетической инженерии претендовать на конструи-
рование живых объектов с заданными свойствами.

Успехи генетики человека позволяют выявлять, предупре-
ждать и лечить заболевания, связанные с генетической причин-
ностью, создавать молекулярно-генетические модели на популя-
ционном и индивидуальном уровне. При этом возникает спектр
этических проблем применения методов, используемых в науч-
ных, диагностических и терапевтических целях (генетический
скрининг и тестирование, генеалогические исследования, прена-
тальная диагностика). Философские и этико-правовые проблемы
генной терапии генома соматических клеток человека, генома
герминативных клеток, зиготы и эмбриона на ранних стадиях раз-
вития вызывают дискуссии относительно допустимости и послед-
ствий практик применения генетических знаний и технологических
вмешательств в человеческую природу для улучшения человека.

Генетика демонстрирует высокий эвристический потенциал
для междисциплинарного синтеза знаний и проблемно ориентиро-
ванных практических решений. Комплекс социально-гуманитарных
дисциплин не может не испытывать влияния развития генетиче-
ских исследований, направленных на прояснение связи генети-
ческих различий между людьми с различиями в поведении и соци-
ально-экономическими результатами. Это направление маркируется
как «социальная генетика» [1]. Междисциплинарный синтез гене-
тики и социально-гуманитарных наук имеет перспективы, но со-
пряжен со значительными трудностями и рисками. «Например,
осознание того, что жизненный успех отчасти является результа-
том генетической лотереи, поднимает новые вопросы не только о
лежащих в его основе механизмах, но также о справедливости и о
том, как должно выглядеть желательное распределение богатства
в обществе. В этом смысле генетика подобна другим новым инстру-
ментам, которые проникли в социальные науки за последние не-
сколько десятилетий (например, эксперименты, теория игр или
нейробиология), каждый из которых способствовал более реали-
стичному пониманию человеческого поведения и функционирова-
ния общества» [1, p. 567]. Прогресс знаний в области генетики, не-
смотря на крайнюю сложность путей от генотипа к фенотипу, на
необходимость учета влияния средовых факторов, влияет как на
комплекс социогуманитарных научных направлений, включая в
их методологический аппарат подходы, вызванные универсаль-
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ностью положений генетики, так и на актуальные решения эколо-
гических, психологических, социологических проблем.

Нарастает обращение к генетически обоснованным иссле-
дованиям в области образования, для которого важна детализация
представлений о наследственной гетерогенности, о роли и преде-
лах средовых воздействий при формировании поведенческих при-
знаков. Взаимная рецепция актуальных генетических представлений
и комплекса наук об образовании происходит в области, которая
может быть названа «образовательной генетикой» или «педагоги-
ческой генетикой», а ее предмет может быть описан как генетиче-
ские факторы, влияющие на процесс и результат обучения. Развитие
генетических методов, распространение полногеномных сравни-
тельных исследований, доступность молекулярно-генетических
данных, в том числе в рамках потребительской геномики, стиму-
лируют общественный интерес к вопросам соотношения генети-
ческих и средовых факторов и делают генетические представле-
ния частью массовой культуры. Это обстоятельство не может не
сказываться на теории образования, понимании природы человека
как субъекта образования, на массовых образовательных практи-
ках и функционировании образования как системы.

Целью данной статьи является системное представление
актуальных и перспективных направлений исследований, рас-
крывающих потенциал генетики для развития теории и практики
образования, выявление рисков и ограничений применения ре-
зультатов исследования наследственности.

Тенденция индивидуализации как тренд развития
образования и медицины: роль генетики

Индивидуализация (синонимы «персонализация», «персо-
нификация») как ведущая тенденция научно-технологического и
социального развития объединяет векторы развития биомедицин-
ских наук и здравоохранения, а также теории и практики образо-
вания, и проявляется в переходе от медицинских и образователь-
ных решений «для всех» к пониманию значимости индивидуаль-
ного подхода к диагностике, профилактике, лечению, к созданию
условий для реализации образовательных возможностей индивида.

Персонализация в медицине базируется на знаниях о геном-
ных предикторах и постгеномных маркерах различных заболеваний
[2]. В литературе синонимами словосочетания «персонализирован-
ная медицина» выступают следующие варианты: «медицина, осно-
ванная на генотипе»; «информационно обоснованная»; геномная
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(genomic medicine); медицина под заказчика (tailored medicine);
«медицина препаратов генетического действия» [3]. В основе персо-
нализированной медицины как модели построения медицинской
помощи лежит учет индивидуальных генетических особенностей
при определении лечебных, диагностических и превентивных
средств для эффективной профилактики и лечения. Данные о ге-
нотипе («генетические паспорта», «генетические профили») ста-
новятся инструментом определения происхождения и состава генов,
особенностей метаболизма, реакций на лекарственные средства,
усвоения витаминов и микроэлементов, пищевых пристрастий и т.д.

Интерес к использованию генетических исследований в об-
разовании определяется тем, что знание генетического профиля
трактуется как возможность выявить индивидуальные предраспо-
ложенности к определенным видам спорта, способности к науке и
искусству, определить личные качества [4]. Перспективы «персо-
нализированного образования» (синоним «точное образование»)
рассматриваются как зависящие от включения генетики в теоре-
тические объяснительные модели образовательных процессов и
результатов. Генетические данные представляются как способ опти-
мизации образовательных процессов [5] и достижения максималь-
ных образовательных результатов. Взаимодействие педагогов,
родителей и экспертов-генетиков способно в перспективе изме-
нить образовательные практики, например, профориентационные
мероприятия, выбор образовательной специализации и методик
обучения.

Сторонники широкой интеграции генетики в область обра-
зования фактически провозглашают перспективы формирования
«точного образования», строящегося по модели «персонализиро-
ванной медицины». Работы известного генетика поведения,
профессора Королевского колледжа Лондона Роберта Пломина,
посвященные использованию генетических данных в образова-
нии, являются примером того, какая трансформация может ожи-
дать образование под влиянием высокотехнологичных методов и
результатов молекулярных исследований. В работе 2013 г. [6]
Пломин и его соавтор провозгласили формирование «генетически
информированного школьного образования», которое использует
генетические данные для определения рисков развития наруше-
ний поведения и обучения (таких как СДВГ или дислексия), а
также для разработки индивидуальных образовательных траекто-
рий, учитывающих сильные и слабые стороны обучающихся. Из-
вестно провокативное заявление Р. Пломина в книге «Как ДНК
делает нас теми, кто мы есть» [7]: «Школы важны, но они не име-
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ют никакого значения». Если в персонализированной медицине
генетическая и иная биомаркерная информация используется для
дифференциации пациентов на отдельные категории для индиви-
дуализированной диагностики и лечения, то в «точном образова-
нии» биологическая информация используется для персонализации
обучения в соответствии с генетическими предрасположенностями
обучающихся. В персонализированной медицине улучшение здо-
ровья предполагается путем высокотехнологичных, индивидуали-
зированных вмешательств, аналогично в генетически персонализи-
рованном образовании внимание сосредоточивается на выявлении
генетического потенциала отдельного человека и его развитии в
образовательной среде.

Осторожная позиция по отношению к использованию гене-
тических данных в образовании делает акцент на биосоциальный
характер образования [8] и, не исключая внимания к биологиче-
ским данным, скорее ориентируется на использование биологи-
ческой информации из эпигенетики [9] и нейробиологии, рас-
смотрение которой остается за пределами данной работы.

Эпигенетика, обращающаяся к влиянию факторов окру-
жающей среды на генетические механизмы и претендующая на
актуализацию осмысления дихотомии «биологическое – социаль-
ное», представляется исследователям образования основанием для
концептуального ви́дения генетических факторов, а генетикам –
дисциплиной, позволяющей оценить роль образования. Понима-
ние генома как биосоциального феномена в эпигенетическом под-
ходе устанавливает множественные коррелирующие воздействия
между окружающими организм средами и молекулярным уров-
нем. Взаимодействие генетики с окружающей средой требует уче-
та контекста, в том числе образовательного. Эпигенетические ис-
следования трактуются как фактор изменения концептуального
подхода к определению социального равенства, ответственности,
справедливости как феноменов, значимых для образования. Эпи-
генетика обладает потенциалом снятия крайностей генетического
детерминизма, с одной стороны, и пансоциологизма – с другой [10],
но этот потенциал и факторы его реализации нуждаются в дополни-
тельном исследовании, в строгой фиксации пределов переосмысле-
ния социальных феноменов под влиянием включения генетиче-
ской информации [11].

Таким образом, персонализация как тренд развития меди-
цины и образования сосредоточивает внимание, скорее, не на соци-
альной, а на индивидуальной размерности здоровья и образования,
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что снимает четкую границу между медицинской генетикой, со-
циальной генетикой и педагогической генетикой.

Генетика для теории образования

Биологически ориентированная модель образования, учи-
тывающая индивидуальные различия в когнитивных способно-
стях, обладает выраженной центрированностью на индивидуаль-
ности. Индивидуально ориентированное воспитание и обучение,
основанное на понимании генетических причин поведения, оче-
видно, нуждается в прояснении философских оснований и по-
строении развитой теоретической базы, связывающей молекуляр-
ный и фенотипический уровни.

Возрастающая доступность генетической информации и
обостренное внимание к ней встраивают генетический компонент
в восприятие идентичности. Субъект, рассмотренный как носи-
тель определенных признаков, связывается наличием генетиче-
ских характеристик с социальными группами: семьей или этно-
сом, и, одновременно, дистанцируется от них в силу генетической
уникальности. Включение генетических дискурсов фактически
создает новый язык описания онтологических вопросов индиви-
дуальной и социальной идентичности. Происходит реконцептуа-
лизация уникального, автономного субъекта, включающая акцен-
ты на общей молекулярной материальности, представляя человека
одновременно как носителя общего генетического кода и облада-
теля уникальных генетических особенностей [12, p. 8].

Для педагогической теории как базиса образовательных
практик важна проблема индивидуальных различий. Соотноше-
ние наследственности и средовых воздействий в формировании
признаков индивидуальности является предметом философского,
антропологического, психологического, педагогического дискур-
са с момента формирования образования как социального инсти-
тута и демонстрирует зависимость от особенностей исторического
времени, представлений социальной философии, политической
философии и философии образования, а также уровня развития
биологических знаний.

Использование генетических особенностей для объяснения
различий в образовательных процессах и результатах среди людей
или групп, живущих в неравной образовательной среде, является
крайне непростой задачей. Генетические вариации действительно
существуют, генетические различия – это реальность. Однако не-
возможно изолировать эффекты генетических различий от влия-
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ния средовых факторов, в том числе от таких трудно наблюдае-
мых, какими являются особенности семейного воспитания или
влияние значимого окружения. То, как именно генетические вари-
анты связаны в определенное время у определенного человека с
образовательным поведением и образовательными результатами,
можно назвать социальным фактом. Важно, что генетическое
влияние – это не то же самое, что генетический детерминизм и
что окружающая среда имеет не меньшее значение, чем гены [6].

Обратим также внимание на то, что средовые воздействия
не действуют исключительно в пределах одного поколения. Рас-
слоение по образовательным возможностям имеет историю и
множественные причины, действующие в череде поколений. Эко-
номические, социальные и политические возможности родителей
поддерживать образовательный прогресс у детей, направлять их
когнитивное развитие создают разнонаправленные комбинации
биологических и средовых процессов. Например, при анализе
влияния образования родителей на изменение генетических и сре-
довых вариаций индекса массы тела (ИМТ) от младенчества до
старости в разных географических и культурных регионах был
сделан вывод о том, что более низкий уровень образования роди-
телей связан с более высоким средним ИМТ и большей генетиче-
ской вариабельностью ИМТ после раннего детства, особенно в
среде, способствующей ожирению. Взаимодействие между гене-
тической предрасположенностью, социальной средой детства и
макросоциальным контекстом оказалось важным для социально-
экономических различий в ИМТ [13].

Реализация цели образования – развитие личности – требует
актуализации понимания субъекта образования, личности обу-
чающегося в соответствии с новейшими научными подходами,
формирования личностно-ориентированной педагогики, учиты-
вающей современные данные о факторах и движущих силах раз-
вития личности, включая данные о биологическом потенциале
личности и подходы к нему.

Генетика индивидуальности:
актуальный методологический контекст

Научные традиции рассмотрения причин и сути индивиду-
альных различий стали складываться практически параллельно со
становлением генетики как науки о наследственности: концепция
Ф. Гальтона о наследственности, учение о множественных факторах
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Р. Фишера, К. Мазера и Дж. Джинкса, методология изучения на-
следования черт психики человека Н.К. Кольцова, учение
С.Н. Давиденкова о «парадоксе нервно-психической эволюции» –
вот далеко не полный перечень позиций, возникающих при станов-
лении научного подхода к многовековой проблеме соотношения
биологического и социального применительно к индивидуально-
сти. По мере развития предметной области генетических исследо-
ваний использование генетического языка для описания различий
в когнитивных способностях и успеваемости затрагивало концеп-
туальные представления об образовании. Так, распространение
практик интеллектуального тестирования вызывало значительные
споры между сторонниками альтернативных объяснений резуль-
татов применения интеллектуальных тестов, например в США и
Европе в начале ХХ в. Эти концептуальные дискуссии по поводу
результатов тестирования интеллекта у людей из разных расовых
и социально-экономических групп подробно описаны в литера-
туре [14]. Спектр объяснений простирался от сведе́ния различий к
социально-экономическим причинам до констатации различий в
биологии между группами, что использовалось для оправдания
сегрегации, подтверждения расового неравенства и ограниче-
ния миграции.

Не имея возможности в ограниченном по объему тексте
рассмотреть детально историю применения генетики к проблемам
образования в течение ХХ в., отметим, что всплеск внимания к
роли наследственных различий в формировании интеллекта на-
блюдается в 20-е годы ХХI в. Возрастающее внимание к генетике
в научном и общественном дискурсах по поводу образования по-
вышает риски возвращения сомнений в возможностях улучшить
качество жизни посредством социально ориентированной образо-
вательной политики. Некоторые авторы утверждают, что такие
риски уже стали реальностью [15]. Достаточно вспомнить две ре-
зонансные книги, изданные недавно: работу академического ру-
ководителя Бруклинского колледжа в университете Нью-Йорка
(США) Фредрика де Боера «Культ умности» и книгу американ-
ского психолога, специалиста по генетике поведения Кэтрин
Пейдж Харден «Генетическая лотерея», в которых за отправную
точку принимается тезис о том, что, по крайней мере, некоторые
аспекты интеллекта человека обусловлены наследственными ге-
нетическими различиями. В книге «Культ умности» провозгла-
шается, что в силу вариабельности когнитивных способностей
система образования никогда не сможет создавать равные воз-
можности для всех, и только уничтожение культа умности позво-
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лит провозгласить новую цель образования: создание мира, в ко-
тором найдется место каждому, независимо от академических
способностей [16]. Обращаясь к новейшим результатам генетики,
Харден показывает необходимость признания роли генов в индиви-
дуальных различиях, призывает концептуализировать генетическую
предрасположенность к получению высокоуровневого образова-
ния и занятию высокого социально-экономического статуса как
феномен «генетической удачи», а не фактор превосходства или
индивидуальную ценность [17].

Попытки связать генетику с поведенческими проявлениями
индивидуальности в сфере образования встречаются с опасениями
по поводу социальных последствий, пожалуй, даже чаще, чем ме-
дицинское применение генетических данных. Интеграция генети-
ки и социальных наук, в том числе наук об образовании, «идет по
лезвию ножа, с обрывами евгенического риска с обеих сторон»
[18]. Опасения основаны на исторических фактах использования
генетических исследований для оправдания образовательной дис-
криминации в евгенических проектах, а также на неясности того,
что именно в перспективе генетические знания могут добавить в
понимание сути образовательных воздействий и повышение их
эффективности.

Несмотря на опасения и существование крайних позиций,
очевидно, что полностью игнорировать генетические знания обра-
зованию не удастся ни на уровне теории, ни на уровне образо-
вательных практик. Вспомним, что идеи взаимосвязи генетики
поведения и теории образования как областей научного знания,
обращающихся к проблематике социализации и образования, раз-
вивались отечественным генетиком В.П. Эфроимсоном (1908–
1989). Он видел уязвимость позиции современной ему педагогики
в рассмотрении характеристик личности как результата средовых –
образовательных и воспитательных – воздействий при фактическом
игнорировании биогенетических факторов. По мнению Эфроим-
сона, при проектировании и реализации целенаправленных воз-
действий для раннего развития одаренности, нравственного и эс-
тетического развития личности, для профилактики асоциального
поведения выбор средств воспитания, социализации и обучения
должен проводиться с учетом того, что личностное развитие
представляет собой сложную комбинацию равнозначных генети-
ческих и средовых факторов [19]. Именно им была предложена
как самостоятельная область научного знания педагогическая ге-
нетика. Обоснование специфики педагогической генетики связа-
но с апелляцией к наследственной гетерогенности человеческих
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популяций и к избирательности восприятия ребенком воздействий
среды в сенситивные периоды развития. В позиции Эфроимсона
речь не шла о приоритете генетического, а лишь о создании усло-
вий для центрированности педагогов на конкретном обучающемся,
«чтобы в неизбежно разношерстном коллективе менее даровитые
не чувствовали бы себя ущемленно-неполноценными, середняки
не обрекались бы фатально на “демобилизацию”, отказ от усилий,
а более подготовленные или одаренные получали бы достаточную
нагрузку, не изленивались бы (как это часто происходит с ними в
средней школе), а главное – не преисполнялись бы комплексами
сверхполноценности» [19, с. 83]. Методологический арсенал педа-
гогической генетики, по Эфроимсону, составят методы макси-
мально раннего установления сотни различных видов наследствен-
ной одаренности, методы оптимальных и индивидуальных способов
их максимального развития. По его мнению, на основе педагоги-
ческой генетики произойдет «прививка ранней склонности имен-
но к тому роду деятельности, которая наиболее отдаточна для
данной личности; максимально ранняя коррекция безусловно-
отрицательных личностных свойств, приглушение и направление
в желательном русле условно отрицательных личностных свойств»
[19, с. 102].

Развитие психогенетики, обсуждающей факторы формиро-
вания популяционных различий, привнесло в дискуссии относи-
тельно вклада генов и среды пул фактов и выводов, связанных с
оценкой наследственности ряда признаков, значимых в образова-
нии. Например, метаанализ исследований, выполненных по близ-
нецовому методу, продемонстрировал высокое сходство монози-
готных близнецов практически по всем наблюдаемым признакам,
включая такие сложные признаки как уровень образования, и пока-
зал, что гены объясняют примерно 49% вариаций среди людей [20].
Для образования ограничение подобных выводов связано с тем,
что существующая в психогенетике методология мало что может
прояснить относительно влияния образовательной среды. Это ка-
сается метаанализа исследований когнитивных способностей, а
также изучения синдрома дефицита внимания и гиперактивности,
где разложение вариаций признака на генетическую и средовую
компоненты почти не дает значимого приращения информации
относительно эффективности и результативности тех или иных
образовательных воздействий.

С завершением проекта «Геном человека» объемы генети-
ческой информации, доступной для анализа, значительно возрос-
ли. Изменились задачи генетических исследований для сферы об-
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разования: ученых стал интересовать выход за пределы оценок
наследственности тех или иных признаков, важных для понима-
ния процесса и результатов образования, в сторону изучения
взаимосвязей между конкретными генетическими вариантами
(«генами-кандидатами») и конкретными признаками. Изучение
«генов-кандидатов» – генетических вариантов на основе их
предполагаемой функции и последствий работы – базировалось
на ограниченном количестве образцов (до нескольких сотен участ-
ников исследований), имело высокую стоимость обработки гене-
тической информации, содержало методологические ошибки.

Статистически значимые ассоциации искались между гена-
ми-кандидатами и рядом признаков, значимых для образования.
Приведем несколько примеров. При исследовании функциональ-
ного полиморфизма в гене, кодирующем фермент моноаминокси-
дазу А (МАОА), метаболизирующий нейротрансмиттеры, был
сделан вывод, что у детей, подвергшихся жестокому обращению и
имеющих генотип, обеспечивающий высокий уровень экспрессии
МАОА, реже развивались антисоциальные проблемы. Эти резуль-
таты трактовались, как предоставляющие доказательства того, что
генотипы могут смягчать чувствительность детей к оскорблениям
окружающей среды [21].

При исследовании гена дофаминового рецептора D4 и гена-
переносчика дофамина акцент делался на их участии в развитии
синдрома дефицита внимания с гиперактивностью. В результате
тестирования полиморфизмов в генах, кодирующих три дофамино-
вых рецептора (DRD3, DRD4 и DRD5) и четыре дофамин-
релевантных фермента: тирозингидроксилазу (TH), дофамин-бета-
гидроксилазу (DbetaH), катехол-О-метилтрансферазу (COMT), и
моноаминоксидазу А (МАОА), не удалось обнаружить значимой
ассоциации ни с одним из генотипированных полиморфизмов, хотя
наблюдалась тенденция к преимущественной передаче маркерного
аллеля DRD5 длиной 148 пар нуклеотидов и маркерного аллеля
MAOA длиной 122 пары нуклеотидов. Авторы пришли к выводу,
что ни один из протестированных аллелей не вносит существен-
ного вклада в развитие СДВГ, хотя для исключения небольших
эффектов констатировалась необходимость использования гораздо
более крупных выборок [22].

При исследовании полиморфизмов рецептора аргинина-
вазопрессина 1A (AVPR1A), переносчика серотонина (SLC6A4),
катехол-O-метилтрансферазы (COMT), рецептора дофамина D2
(DRD2) и тирозингидроксилазы 1 (TPH1), предполагалась их связь
с творческими музыкальными способностями (сочинение, импро-
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визация и/или аранжировка музыки). Было показано, что гаплоти-
пы AVPR1A связаны со способностью слухового структурирования
музыки, и высказано предположение об общности функций фено-
типического спектра социальных навыков (социальные связи, аль-
труизм, восприятие музыки и творческие музыкальные способно-
сти), связанных с AVPR1A [23].

Критическое восприятие результатов подобных исследова-
ний, направленных на поиск связей между генами-кандидатами и
отдельными признаками, связано с отсутствием надежных стати-
стически значимых ассоциаций, полученных в ходе независимых
экспериментальных проверок результатов. Характерный пример:
при попытках воспроизвести отмеченные в публикациях связи
генетических вариантов (в генах DTNBP1, CTSD, DRD2, ANKK1,
CHRM2, SSADH, COMT, BDNF, CHRNA4, DISC1, APOE и
SNAP25) с общим интеллектом ни один из указанных вариантов
генов-кандидатов не прошел проверку, повторить предыдущие
оценки не удалось [24]. По мере разворачивания исследований
генов-кандидатов стало понятно, что большинство результатов
исследований, фиксирующих связи между отдельными генетиче-
скими вариантами и поведенческими фенотипами, не воспроизво-
димы, так как поведенческие особенности в значительной степени
полигенны и зависят от средовых воздействий. Молекулярная ге-
нетика в социальных науках, включая науки об образовании, по-
требовала подходов, выходящих за рамки изучения генов-
кандидатов, выбранных на основе суждений об их возможном
функциональном значении.

В 20-х годах ХХI в. при повышении скорости секвенирова-
ния, появлении больших объемов генетических данных и автома-
тизации методов их обработки развивается полногеномный поиск
ассоциаций (Genome-Wide Association Studies, GWAS – направле-
ние исследований, связанное со сравнительным анализом геном-
ных вариантов и фенотипических признаков). Этот метод снижает
риски обнаружения ложноположительных результатов в сравне-
нии с более ранними методами исследования генов-кандидатов.
Среди целей применения полногеномного поиска асссоциаций
есть и изучение роли генов в обучении. Например, обращение к
значительной по мощности выборке доноров биобанков из евро-
пейских стран возрастом не менее 30 лет [25] позволило установить
корреляцию конкретного варианта генома, характеризующегося
уникальным набором однонуклеотидных полиморфизмов – сни-
пов (SNP), и образованности (количества лет, которые человек
официально потратил на получение образования). В данном ис-
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следовании был сделан вывод, что генетические факторы потен-
циально отвечают по крайней мере за 20% изменчивости показа-
теля образованности [26].

GWAS-анализ по разным направлениям показал, что на
многие признаки влияет большое количество вариантов однонук-
леотидных полиморфизмов, и каждый отдельный вариант одно-
нуклеотидных полиморфизмов оказывает незначительное влияние
на признак. Для сложных признаков ассоциации включают мно-
гие гены, не имеющие явной связи с изучаемым признаком, то
есть наследственность большинства поведенческих признаков
обусловлена влиянием большого количества генов [27]. Результа-
ты GWAS-анализа по сложным поведенческим признакам форми-
руют составной предиктор – «полигенный показатель» [28], кото-
рый суммирует генетические эффекты пула маркеров, каждый из
которых по отдельности не демонстрирует значимости в крупно-
масштабных ассоциативных исследованиях.

Ассоциация между признаком и этим составным показате-
лем может быть выявлена лишь при оценке предикторов на осно-
ве очень больших выборок. Так, например, выборка в более чем
1,1 млн человек позволила выявить более 1271 независимых SNP,
значимых для всего генома и связанных с годами обучения. SNP
были рассмотрены как связанные с генами, участвующими в про-
цессах развития мозга и межнейронной коммуникации. Исследо-
вателями сделан вывод, что полученный полигенный показатель
объясняет примерно 12% различий в годах обучения и 9% разли-
чий в когнитивных способностях [29]. Исследовалась и связь по-
лигенных показателей продолжительности обучения в годах с та-
кими фенотипическими признаками, как успеваемость в школе и
общие когнитивные способности [30], раннее приобретение навы-
ков речи и чтения в детстве, причем ассоциации с полигенными
показателями были опосредованы психологическими характери-
стиками, включая интеллект, самоконтроль и навыки межличност-
ного общения [31].

Исследования GWAS в области образования на данном этапе
их развития не являются устоявшимся научным направлением, их
научный аппарат развивается, а формы интерпретации данных
вызывают разногласия. Обратим внимание на то, что на актуальном
уровне развития науки полигенные оценки находятся на одном
уровне предсказательного потенциала с таким широко используе-
мым предиктором, как родительское образование. Отметим тем
самым, что научные данные доказывают различные влияния (ге-
нетические, социальные, психологические) на уровень и продол-
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жительность образования, однако предлагают значительный раз-
брос в определении значимости каждого из факторов.

Подход к образованию, основанный на анализе больших
данных, может использоваться как сторонниками биологизатор-
ских трактовок, так и сторонниками сугубо средовой обусловлен-
ности. Полигенные показатели нуждаются в осторожном исполь-
зовании, так как ассоциации между генами и окружающей средой
затрудняют отделение генетических факторов от средовых. На-
пример, в исследовании связи генотипа матери с достижениями
потомства отмечено, что исследования формирования таких
сложных характеристик, как уровень образования, «осложняются
неопределенностью относительно того, отражают ли корреляции
эффекты переданных родительских генов, причинно-следственной
семейной среды или некую, возможно, интерактивную смесь того
и другого» [32]. Это означает, что корректная интерпретация ре-
зультатов, связанных с генетическими предикторами, помимо то-
го, что нуждается в крупных выборках, требует сложного дизайна
исследования, а именно предполагает внутрисемейный GWAS-
анализ, то есть соединение генеалогических, психогенетических и
полногеномных исследований для выявления причинных генети-
ческих эффектов.

В качестве перспективного направления эволюции дизайна
исследований в литературе выделяется моделирование «вирту-
ального родителя». При доступности генетических данных для
«трио» – матери, отца и потомства – появляется возможность раз-
ложить родительские на аллели, передаваемые потомству, и на
непередаваемые аллели. Непередаваемые аллели родителя можно
рассматривать как аналогию генотипу приемного родителя: если
они коррелируют с фенотипом потомка, формирование феноти-
пического признака не может быть отнесено к генетической пере-
даче от родителя к ребенку и должно быть объяснено через средо-
вые факторы [33]. Этот исследовательский дизайн «виртуального
родителя» концептуально похож на логику исследований по близ-
нецовому методу или методу приемных детей в психогенетике,
поскольку он отделяет генетические и средовые пути передачи
информации из поколения в поколение. В перспективе сочетание
полногеномного анализа и семейных исследований позволит ми-
нимизировать искажения, возникающие из-за трудностей фикса-
ции средовых факторов, которые коррелируются с семейными
генотипами.

Расширению исследований по тестированию ассоциаций,
преодолению методологических ограничений и уточнению воз-
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можностей прогнозировать сложные признаки, значимые для обра-
зования, может помочь массовая вовлеченность граждан в гене-
тические исследования, в том числе за счет потребительской
геномики и биобанкирования. Развитие биобанкирования как ак-
туального технонаучного института, находящегося на переднем
крае научно-технологического развития, привело к аккумулиро-
ванию биоматериалов миллионов доноров по всему миру и созда-
нию огромных массивов данных. Это резко увеличивает размеры
выборок, доступных для исследователей. Использование молеку-
лярных методов и технологий сопряжено с быстрым прогрессом в
разработке и использовании систем искусственного интеллекта
для регистрации биологических данных, связанных с формирова-
нием и обработкой больших данных. Исследования в биобанках
становятся значимым фактором развития персонализированной
медицины. Структурированные и стандартизированные коллек-
ции биоматериалов и данных рассматриваются как инструменты,
открывающие новые исследовательские горизонты для различных
сфер, проявляющих интерес к анализу человеческого генома, в том
числе для образования.

Ключевые направления генетических исследований
в сфере образования

Актуальные генетические исследования в области образо-
вания формируют несколько векторов. Выделим среди них такие
исследовательские направления как а) поиск генетических ассо-
циаций академической успешности и одаренности; б) выявление
генетических рисков появления образовательных проблем; в) опре-
деление генетической компоненты психологических особенно-
стей, значимых для образования. В рамках этих направлений с
разной степенью успешности реализуются описательные и про-
гностические задачи:

а) поиск генетических ассоциаций академической успеш-
ности и одаренности

Изучение генетических и средовых источников различий в
образовательных результатах распространено в отношении раз-
ных категорий обучающихся и по-разному понятых образователь-
ных результатов (развитие интеллекта и когнитивных способно-
стей, академическая успеваемость, одаренность в отдельных видах
деятельности).

Исследование интеллекта составляет передовой эшелон по-
веденческих генетических исследований. Образовательные ре-
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зультаты коррелируют с интеллектом, измеренным баллами когни-
тивных тестов, поэтому объединение исследований образования и
интеллекта широко представлено в литературе. Стабильность ин-
дивидуальных различий по интеллекту в течение жизни рассматри-
вается как фактор, значимый для прогнозирования образователь-
ных результатов. Оценка вклада наследственности в изменчивость
интеллекта как признака остается весьма сложной проблемой, не-
смотря на обширные научные источники. Основной причиной
этого является то, что когнитивные способности являются поли-
генными признаками, в формировании которых участвует множе-
ство генов, при условии, что вклад каждого отдельного гена весьма
мал [34]. Методики GWAS-анализа позволили выделить ряд гене-
тических вариантов, ассоциированных с различными показателя-
ми интеллекта, способствовали выявлению ряда локусов генов,
ассоциированных с различными показателями интеллекта. Эти
данные нуждаются в дополнительных проверках, но перспективы
развития полигенных оценок интеллекта могут привнести в науки
об образовании обновленную концептуализацию интеллекта без
необходимости оценивать интеллект с помощью тестов [35].

Выявление генетических факторов обучаемости (поступле-
ние, успеваемость, статус образовательной организации обучаю-
щегося) исследуется на больших когортах. Например, универси-
тетская успешность оценивалась на основе репрезентативной для
Великобритании выборки из 3000 генотипированных людей и
3000 пар близнецов [36]. Проведенный анализ указал на суще-
ственное аддитивное генетическое влияние на успеваемость на
вступительных экзаменах в университет (57%), зачисление в уни-
верситет (51%), качество обучения в университете (57%) и успе-
ваемость в университете (46%). Эти результаты позволили пред-
положить, что молодые люди формируют образовательный опыт
частично на основе своих генетических склонностей, то есть име-
ет место корреляция генов и среды.

Доказательства связи генетических вариантов с результата-
ми образования демонстрируют герменевтический круг: взаимо-
обусловленность объяснения и интерпретации, с одной стороны, и
понимания – с другой. Например, генетические варианты, кор-
респондирующие с уровнем образования, современные исследо-
ватели связывают с результатами интеллектуального тестирования.
Развитый интеллект рассматривается как основа академической
успешности, однако сам интеллект чувствителен к образователь-
ным воздействиям. Образовательные результаты детей коррели-
руют с генетическими особенностями биологических родителей,
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но образование детей представляет собой соединение генетиче-
ских особенностей (в том числе переданных биологическими ро-
дителями через генетические механизмы) и поддержку когнитив-
ного развития со стороны среды.

Влияние генетики на спортивные результаты является одним
из самых обсуждаемых направлений исследований. Исследования
в области спортивной одаренности трактуют ее как комплекс при-
родно-обусловленных, в том числе генетических характеристик,
позволяющих достичь высоких спортивных результатов при тре-
нировках. Эти исследования значительно дифференцированы по
спортивным специализациям, типу соревновательной деятельности,
фенотипическим признакам (например, выносливость, силовые
результаты, моторная асимметрия и т.д.), пределам индивидуаль-
ной тренируемости. Генотипирование, несмотря на методологиче-
ские ограничения, уже используется как инструмент прогнозиро-
вания результатов спортивной подготовки, создания методик
отбора юных спортсменов, улучшения тренировочного процесса и
предотвращения травм [37]. Скорость внедрения генетических
технологий в сферу спортивной подготовки, расширение выборок
увеличивает возможности для оценки влияния генетики на спор-
тивные результаты, но не снимает дискуссий в отношении этиче-
ских и социальных проблем практического использования таких
технологий.

б) выявление генетических рисков появления образова-
тельных проблем

Генетические исследования рассматриваются и как инстру-
мент для понимания биологии психических и соматических огра-
ничений для образования. Представляется, что наиболее острая
социальная и этическая проблематика возникает именно при выяв-
лении атипичных обучающихся, имеющих различные нарушения
обучаемости (неспособных или имеющих ограниченные способ-
ности к обучению) в силу особенностей здоровья.

Образовательные результаты тесно связаны со здоровьем.
Так, контрольные выборки демонстрируют связь генетических
рисков для физического здоровья, например, ишемической болез-
ни сердца – с долгосрочным благосостоянием, образованием и
самооценкой здоровья [38]. Ближайшая перспектива применения
генетических знаний и методов в отношении нарушений обучае-
мости – получение научно-обоснованной информации о причинах
и путях формирования различных состояний, ограничивающих
возможности для обучения. Например, довольно объемная лите-
ратура посвящена исследованиям дислексии [39, 40, 41, 42]. Дис-
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лексия как расстройство способности к обучению проявляется в
сложностях с быстрым и точным распознаванием слов при чтении
и с письмом под диктовку, что вызывает ограничения объема осво-
енного материала и, как следствие, учебную неуспешность. Изу-
чение дислексии опирается на гипотезы о генетических корреля-
тах декодирования, которые позволяют надежно разграничивать
группы и индивидов с образовательными ограничениями. Иссле-
дования дислексии направлены на выявление возможных трех-
сторонних (ген – мозг – поведение) ассоциаций, используется
полногеномное секвенирование с низким покрытием в качестве
метода генотипирования, что позволяет собрать геномные дан-
ные, находить варианты и определять вариации числа копий генов
в исследуемой когорте. Выявленные генетические особенности
(«рисковый» генетический фон, «генетические риски») могут
быть фактором, негативное действие которого невозможно ком-
пенсировать средовыми воздействиями (повышением мотивации,
изменением содержания обучения для повышения заинтересован-
ности, развитием способности к самоконтролю и целенаправленной
деятельности). Отсутствие эффективных педагогических методов
минимизации генетических рисков для обучаемости вызывает со-
мнения в этичности выявления генетических рисков по дислексии.

Образование само может быть средовым фактором, усили-
вающим проблемы со здоровьем. Например, идентифицированы
пять генетических вариантов, расположенных рядом с GJD2,
RBFOX1, LAMA2, KCNQ5 и LRRC4C, которые под воздействием
образования усиливают риск близорукости. «Около 80% детей в
Восточной Азии заболевают близорукостью в школьном возрасте;
на Западе соответствующий показатель составляет около 30%.
Генетика, недостаточное время, проведенное на свежем воздухе, и
годы, проведенные в образовании, являются факторами риска раз-
вития близорукости» [43]. На данном этапе преобладают группо-
вые исследования. В отдаленной перспективе с развитием генети-
ческих исследований и ростом прогностической силы полигенных
показателей генетическая информация может стать основанием
для прогнозирования индивидуальных рисков. Это может карди-
нально повлиять на подход к работе с нарушениями обучаемости:
сместить усилия родителей и педагогов с реагирования по выяв-
ленному факту ограничений у конкретного ребенка на проактивные
воздействия по созданию адаптивной обогащенной образователь-
ными возможностями среды в доклинической стадии. Ключевая
опасность такого смещения образовательных воздействий может
быть связана с отказом от обеспечения образовательной среды для
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всех детей, с выделением группы риска не для дополнительной
поддержки образовательными ресурсами, а для отказа от приори-
тетного расходования ресурсов образования на детей из группы
выявленных на основании генетики нарушений обучаемости. Од-
новременно выявление тех, кто находится в группе низкого риска,
с созданием для них обогащенной среды, может усугубить нера-
венство. Данные о генетических влияниях на нарушение обучаемо-
сти не должны оказывать существенного влияния на социальную
функцию образования. Генетические риски не должны трактовать-
ся как причина отказа от реализации права на равные образова-
тельные возможности. Однако, по мере развертывания исследова-
ний в области генетики, образовательных рисков, экономические и
управленческие аргументы в пользу диагностики и дифференциа-
ции обучающихся по рискам могут конкурировать с идеями гума-
нистической педагогики.

в) определение генетической компоненты психологиче-
ских особенностей, значимых для образования

Генетические варианты могут проявляться в процессе и в
результатах образования через психологические характеристики,
способствующие образовательному прогрессу (например, устой-
чивость к стрессу, любопытство, внимание, самоконтроль и др.)
или затрудняющие достижение высоких образовательных резуль-
татов (невротизм, депрессивные состояния и пр.). Личностные
характеристики, влияющие на активный образовательный опыт,
оказывают причинное влияние на развитие ребенка: ребенок фор-
мирует опыт обучения и коммуникации, то есть активно участвует
в формировании образовательной среды, и среда, в свою очередь,
формирует ребенка. Прогностическая сила генетических маркеров
в отношении образования в данном случае будет незначительной.
Генетические оценки психологических особенностей, значимых
для академической успешности, скорее, связаны со средовыми
условиями формирования образовательных результатов, чем с
собственно академической успешностью индивида. Генетические
ассоциации в таком случае оказываются в весьма сложном кон-
тексте окружающей индивидуальность среды, которая при этом
активно формируется самим ребенком по мере развития. Эта
сложность накладывает критические ограничения на использова-
ние генетических оценок психологических особенностей для при-
нятия образовательных решений в отношении групп обучающихся
и отдельных детей.
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Генетические знания в практиках образования:
ограничения и перспективы

Несмотря на возрастающие темпы исследований в области
генетики, следует зафиксировать разрыв между результатами на-
учных генетических исследований, связанных с образованием, и
образовательными практиками. Генетические предикторы сегодня
применяются в научных исследованиях в области образования, но
это не переводит исследовательские результаты в образователь-
ные практики, не делает их обязательными для практического ис-
пользования в образовании. В чем причины такого состояния дел?

С одной стороны, потенциальные предполагаемые положи-
тельные эффекты расширения практического применения резуль-
татов генетических исследований в образовании определены. Их
связывают с возможностями более глубокого понимания того, как
образовательные процессы с учетом значимых генетических фак-
торов способствуют достижению лучших образовательных ре-
зультатов как для индивида или групп, так и для общества; с пер-
спективами разворачивания персонализированного обучения при
адаптации образовательных воздействий под индивидуальные
особенности конкретного обучающегося или генетический состав
обучающихся; с потенциалом предикции нарушений обучаемости.

С другой стороны, не преодолен ряд факторов, тормозящих
инкорпорирование результатов научных генетических исследова-
ний в образовательные практики. Среди этих факторов следует
обратить внимание на методологические проблемы, связанные с
непереносимостью и несопоставимостью результатов исследова-
ний, выполненных по ограниченным выборкам; отсутствие про-
зрачности в понимании целей и форматов трансформации обра-
зовательных практик под влиянием генетических исследований;
недостаточную доказанность значимости конкретных генетиче-
ских влияний для поведения обучающихся в процессе обучения и
для образовательных результатов; отсутствие эффективных педа-
гогических корректирующих вмешательств при понимании гене-
тической этиологии нарушения обучаемости и поведения; остроту
философских и этических проблем, возникающих при трансфор-
мации сущности образования под влиянием генетических данных;
необходимость достижения корректного понимания ключевыми
субъектами образования (педагогами, родителями, организаторами
образования, возможно, и самими обучающими, если речь идет о
взрослых) смысла генетических исследований в образовании и их
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готовности учитывать генетические факторы в образовательных
практиках.

Значительным препятствием для перенесения научных вы-
водов в образовательные практики являются методологические
ограничения. Еще раз отметим, что на данный момент большин-
ство исследований GWAS основано на ограниченных популяци-
онных выборках и не защищено от систематических ошибок. Так,
ограничения использованных в актуальных исследованиях выбо-
рок связаны с недостаточной представленностью данных о гене-
тических особенностях людей неевропейского происхождения, в
том числе принадлежащих к малым народам. Более 75% участни-
ков GWAS принадлежат к европейскому населению, и исключе-
ние неевропейских участников из геномных исследований может
усугубить неравенство [44], что справедливо как по отношению к
здравоохранению, так и к образованию. Коллекции генетически
однородных по происхождению доноров данных не предполагают
получение информации, применимой ко всем людям или выбор-
кам неевропейского населения. Выявляемые на ограниченных вы-
борках полигенные показатели на другие выборки не переносимы
и результаты таких исследований несопоставимы. Так, было дока-
зано, что прогностическая эффективность полигенных показате-
лей, полученных из выборок европейского происхождения, ниже
в выборках неевропейского происхождения [45]. На сегодняшний
день исследования базируются на небольшой части генетического
разнообразия ныне живущих людей, что не дает основания для
широкого использования выводов в массовом образовании.

Окончательного определения целей и форматов трансфор-
мации образовательных политик и практик под влиянием гене-
тических исследований на данный момент не произошло. С осе-
ни 2021 г. при поддержке Леверхалм Траст фонда реализуется
проект Biology, data science and the making of precision education
(«Биология, наука о данных и создание точного образования»),
направленный на то, чтобы, «во-первых, выявить и изучить аппа-
раты, организации, опыт, лабораторную практику и технологиче-
ское оборудование, которые делают возможным использование
научной биологии в образовании. Эта эмпирическая цель позво-
лит понять методологические и технические процессы, которые
лежат в основе заявлений о знаниях в области обучения и образо-
вания, вытекающих из биологии, основанных на научных данных.
Вторая ключевая цель состоит в том, чтобы изучить, как новые
биологические знания об обучении могут изменить образователь-
ные исследования, образовательную политику, практику и обще-
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ственное понимание образования, а также определить практиче-
ские, политические и этические последствия этих новых способов
мышления о биологии в образовании» [46]. Появление подобных
крупных проектов свидетельствует о том, что биологический, и в
частности, генетический вектор трансформации образования
лишь формируется и не принимается однозначно как исследова-
телями, так и практиками.

Для широкого практического использования генетики в об-
разовании требуется очевидная доказанность значимости кон-
кретных генетических влияний на образовательные результаты и
поведение обучающихся в процессе обучения. Однако, как было
показано выше, доказательные эффекты актуальных исследований
оспоримы.

Характерно, что на данный момент отсутствуют фактиче-
ские данные о том, что понимание генетической этиологии нару-
шения обучаемости и поведения реально привело к разработке
эффективных педагогических корректирующих вмешательств.
Кроме того, имеются данные о потенциальных негативных психо-
социальных последствиях полигенных оценок академической эф-
фективности и образовательного потенциала [47].

Уже отмечалось, что в образовании есть, по крайней мере,
одна сфера, в которой практики генетических оценок и прогноза
успешности средовых воздействий уже стали реальностью – это
спортивное образование. Генетические особенности рассматри-
ваются как факторы успешности спортивной деятельности наряду
с такими фенотипическими признаками, как функциональное со-
стояние и психофизиологическое здоровье. Генетически предо-
пределенные пределы адаптивных изменений учитываются при
определении перспектив спортивной карьеры как на этапе отбора,
так и при моделировании спортивной карьеры в спорте высоких
достижений. Отбор детей и подростков с актуальной и потенци-
альной одаренностью в спортивные школы на основе интегриро-
ванного (генетического, психологического и педагогического)
заключения о соответствии индивидуальных показателей норма-
тивным значениям параметров рассматривается как условие успеш-
ного двойного карьерного роста (сочетание образовательной и
спортивной деятельности) [48].

Перспективы интеграции генетики в образование значи-
тельно зависят от готовности ключевых субъектов образования –
родителей, преподавателей и организаторов образования – обсуж-
дать экспертные позиции и научные публикации о генетических
исследованиях для образования и далее переходить к практиче-
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ским выводам. Позиция субъектов образования определяется
уровнем образования и академической культуры, педагогически-
ми установками и опытом, ценностными ориентациями, что, по-
видимому, должно стать предметом специального обсуждения.

Образование для генетики

Повышение гуманитарной компоненты в образовании ге-
нетиков. Современное генетическое образование направлено на
формирование компетенций в области фундаментальной и при-
кладной генетики. Проектирование и реализация специализиро-
ванного генетического образования закладывают в модель компе-
тенций выпускника фундаментальные знания, освоение навыков
использования специализированного оборудования и методов,
обретение умения использовать базы данных и цифровые техно-
логии. Для высокой профессиональной компетентности специали-
стов-генетиков важно уделять внимание связям между профес-
сиональными дисциплинами и общенаучной и общегуманитарной
подготовкой, так как для профессиональной самореализации гене-
тика важно корректное с точки зрения этики и права обращение с
генетическим материалом и сопряженной информацией. Исследо-
вания и технологические разработки затрагивают интересы отдель-
ных личностей, родительских пар (актуальных и потенциальных),
семей, общества, государства. Профессионал-генетик должен по-
нимать эти интересы, опасения, видеть широту проблем, ориенти-
роваться в способах их разрешения. Для фундаментального гене-
тического образования важно внимание к социально значимым
вопросам, связанным с историческим развитием генетики, напри-
мер, к статусу евгенических и неоевгенических социальных про-
ектов, их принципиальным научным и этическим ограничениям.
Целостное осмысление истории и настоящего генетических тео-
рий и прикладных проблем требует обращения к философской
составляющей, что, в свою очередь, формирует требования к фи-
лософской культуре генетиков. От профессионала зависит, чтобы
генетическая информация была обоснованной, представленной в
корректной форме. Значима интеграция личных убеждений генети-
ка и представлений об этических принципах с возможно несовпа-
дающими социальными и культурными установками педагогов,
организаторов образования, родителей. В этом процессе медиа-
торами могли бы выступить профессиональные биоэтики. Каче-
ственная подготовка достаточного количества биоэтиков, высоко-
компетентных в генетических вопросах, может оказаться полезной
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в развитии не только медико-генетической помощи, но и в транс-
ляции генетических данных в социально чувствительные сферы,
такие как образование.

Повышение генетической грамотности исследователей и
практиков в области образования. Расширение исследований в
области генетики актуализирует задачу подготовки исследовате-
лей образования и педагогов к работе с биологическими данными
и их интерпретациями. Наблюдается значительный рост источни-
ков, которые используют разные типы биологических данных
(например, результаты исследований метаболома, гормонов, ней-
ротрансмиттеров) при проведении исследований для целей обра-
зования. Поэтому речь может идти в целом об усилении биоло-
гической компоненты в социально-гуманитарном образовании.
Генетика как научная дисциплина требует внимания, потому что
она оказывает значимое влияние на естественно-научное мировоз-
зрение и используется в таких исследовательских и практических
областях, как педагогика, психология образования, социология об-
разования, экономика образования, управление образованием.

В мире в целом довольно мало примеров включения специа-
лизированных генетических дисциплин и модулей в программы
подготовки педагогов и исследователей образования, не специа-
лизирующихся на преподавании биологических наук. Универси-
тет Йорка (Англия) с 2021 / 2022 г. в департаменте образования
внедрил модуль «Генетика и образование». «Цель этого модуля –
познакомить студентов с дискуссией о том, следует ли и каким
образом учитывать генетику при планировании и практике обра-
зования. Он предоставит учащимся достаточный опыт исследования
в области поведенческой генетики способностей к обучению и на-
рушений, чтобы они могли развить осознанную точку зрения. <...>
Модуль направлен на то, чтобы помочь студентам использовать
различные формы доказательств и аргументов, проверяя их на-
дежность, обоснованность и значение для психологии в образова-
нии» [49]. В Российской Федерации действующие ФГОС подго-
товки учителей не включают специализированное формирование
компетенций в области генетики образования.

Отметим, что общим местом стали утверждения о сложно-
сти трансляции результатов генетических исследований неспе-
циалистам [50] и о склонности неспециалистов интерпретировать
генетическую информацию в детерминистском ключе [51]. Де-
терминистская, а не вероятностная, интерпретация генетического
риска со стороны специалистов в области образования увеличивает
опасности дискриминации и сегрегации обучающихся на основе



31

генетического профиля. Кроме того, для учителей, относящихся с
энтузиазмом к научно-технологическим новациям в образовании,
использование генетической информации может казаться привле-
кательным и снизить критичность восприятия методологических
ограничений и практических экстраполяций.

Данные о распространенности среди учителей нейроми-
фов [52] позволяют предположить, что ошибочные или неполные
представления учителей о генетической основе способностей так
же весьма распространены, и их довольно трудно изменить даже
при целенаправленном повышении квалификации.

Несмотря на устойчивое рассмотрение генетических осо-
бенностей в качестве источника индивидуальных различий в акаде-
мических способностях и успеваемости, существуют лишь отдель-
ные ограниченные исследования того, как учителя воспринимают
информацию о вкладе генетики в академические различия, как
такая информация фактически меняет или может изменить вос-
приятие педагогами обучающихся или трансформировать педаго-
гические практики. Отсутствуют и прикладные исследования
того, какие практические действия могут быть предприняты для
повышения компетенций работников системы образования в об-
ласти генетических знаний. Представляется, что исследования по
выявлению особенностей восприятия генетических факторов ака-
демических способностей должны быть проведены в отношении
всех ключевых субъектов образования с учетом культурных осо-
бенностей, значимых для национальных образовательных систем.

Генетизация образования как противоречивый процесс

Расширение эмпирических исследований в генетике пове-
дения способно вызвать значимые изменения в понимании сущ-
ностных характеристик образования. Трактовка природы человека
в теории образования при нарастающем влиянии генетических
данных претерпевает процесс генетизации. Генетизация проявля-
ется в том, что генетическое становится ключевым измерением,
до которого редуцируется бытие человека, утрачивается целост-
ность восприятия человека в единстве телесного субстрата и ду-
ховности, генетическое наделяется самостоятельным статусом,
отдельной ценностью, становится основанием для изменения по-
нимания сути и целей образовательных воздействий. В понима-
нии человека с увеличением генетических знаний и ростом воз-
можности работы с генетической информацией распространяется
метафора «тело – машина», геном как основа телесности трактуется



32

как объект изучения и изменения в той мере, в какой это может
современная наука и допускает современное общество, в том числе
в целях улучшения. Перенос выявленных генетических корреля-
тов образовательного поведения в генетический скрининг может
превратить генетическое неравенство в генетическое различие
[53]. Если скрининг будет расширен за медицинские пределы в
область выявления генетических рисков нарушений обучаемости,
появятся возможности для отбора по широкому спектру социаль-
но значимых признаков, что может снизить значение образования
как фактора выравнивания возможностей. Генетизация разных
сфер жизни общества в перспективе может быть связана с навя-
зыванием неких генетических норм, на которые будут ориентиро-
ваться «улучшающие манипуляции».

Проекты скрининга, генетической паспортизации и биобан-
кирования позволяют прогнозировать и уменьшать риски заболе-
ваний, анализировать особенности человека на молекулярном
уровне, но одновременно связывают всю повседневную жизнь
человека с генетикой. Генетика привлекает внимание к рискам, и
мысль об этих рисках, если человек задумывается о них, меняет
его восприятие. Не только при наличии явных патологий, но и в
ежедневной заботе о продлении жизни, о физической и социаль-
ной активности, об академической успешности человек обращает-
ся к генам. Развитие потребительской геномики, основанное на
прагматизме как этическом базисе действий, будет стимулировать
людей обращаться к генетическим исследованиям гораздо ча-
ще, чем требует развитие научных знаний. По мере расширения
доступности знания об индивидуальных генетических особенно-
стях как предпосылках определенных состояний утрачивается
возможность ограничить генетические данные лишь биомедици-
ной. Как практически каждый человек становится «пациентом в
ожидании» манифестации заболевания по мере расширения про-
гностической функции персонализированной медицины, так в об-
разовании субъект образования окажется перед возможностью и
даже необходимостью соотносить процесс и результаты образо-
вания с генетическими данными. Медикализация в понимании
природы человека спускается с уровня тел на уровень генов, ко-
торые становятся главным «воплощением образовательных рис-
ков» и пределов образовательных воздействий.

В медицине происходит постепенный отказ от вопроса «Чем
я болен и чем мне может помочь медицина?» в пользу других во-
просов: «Чем я могу заболеть при моем геноме?» или «Чем могут
заболеть мои дети?», «Сможет ли помочь медицина при моем ге-
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номе / геноме моего рожденного или нерожденного ребенка?».
В образовании аналогично от вопроса «Как образование может
способствовать моему развитию?» может происходить переход к
вопросам: «Каковы результаты и пределы образовательных воз-
действий, связанные с моей генетической уникальностью / с осо-
бенностями генома моего ребенка?», «Сможет ли образование
компенсировать генетические риски и развить мои генетические
предрасположенности?». Через ответы на подобные вопросы обра-
зование как традиционный институт стремления к «совершенному
человеку» оказывается все больше связанным с генетической раз-
мерностью.

Происходит медикализация образования как социального
института. Развитие генетики влияет на социальные отношения в
области образования и тем самым на образование как социальный
институт. Под процессом «генетизации» образования будем по-
нимать процесс нарастающего внимания различных субъектов
образования (государства, педагогического сообщества, родитель-
ской общественности, различных групп обучающихся) к генети-
ческим открытиям и технологическим новациям на их основе,
ориентацию на использование генетических знаний и технологий
в теории и практиках образования.

Поддержание генетическими исследованиями тренда на
персонификацию и индивидуализацию образования может быть
связано с разработкой персонализированных или групповых обра-
зовательных программ для определенных выборок обучающихся.
Это канализирует образовательные траектории индивидов или
групп, может создать дополнительные основания для дифферен-
циации образовательных результатов при изменении представле-
ний об образовательной норме. Можно ожидать и изменений в
институциональных функциях образования, связанных с форми-
рованием и поддержанием внутригрупповой сплоченности, со-
трудничества и содействия, а также в социальной и воспитательной
функциях. Генетические объяснения академических способностей
могут быть связаны с различными практическими следствиями:
снижением ответственности за образовательные проблемы самих
обучающихся, стремлением к социальному дистанцированию,
распространением педагогического пессимизма в отношении пре-
делов образовательного прогресса [54]. Граница между биологи-
ческим и культурным становится довольно хрупкой. Так, практи-
ческое использование генетических данных в школах, которое
разворачивается в США под лозунгом ориентации на «точное об-
разование», уже приводит к тому, что образование адаптируется



34

под генетический состав обучающихся. Использование генетиче-
ской информации при планировании образования ребенка вызы-
вает заинтересованность и одновременно озабоченность обще-
ственности, в том числе относительно соблюдения биоэтических
принципов добровольности и автономии при тестировании детей
[55]. Генотипирование потенциально может углубить социально-
экономические различия, а, возможно, и расовые, поскольку гене-
тическая информация будет использоваться обеспеченными семьями
и/или образовательными организациями, располагающими ре-
сурсами для адаптационных образовательных мер. Использование
генетических данных обострит и без того сложную для образова-
ния проблему справедливости.

Актуализируется задача сохранения конфиденциальности и
предотвращения генетической дискриминации в образовательной
среде. Нормы, регулирующие сбор, хранение и использование ге-
нетической информации, различаются в разных странах. Правовая
защита от дискриминации по генетическим параметрам в образо-
вании не развита на национальном уровне. В США, где в 2008 г.
принят «Закон о недискриминации генетической информации»,
запрещена дискриминация по генетической информации лишь в
сфере трудовых отношений и медицинского страхования, сфера
образования не входит в предмет регулирования данным законом.

За экспансией генетики в образование по сути стоят фило-
софские основания, на которых базируется понимание природы
человека и роли человека в обществе. Западная неолиберальная
идеология делегирует ответственность как за здоровье и физиоло-
гическое благополучие, так и за образование самому индивиду.
В ряде стран профилактика и лечение заболеваний, имеющих ге-
нетические причины, становится не столько правом человека,
сколько обязанностью. Перспектива распространить на человека
ответственность за определение генетических ассоциаций,
влияющих на процесс и результаты образования, и осуществлять
образовательный выбор с учетом этих ассоциаций обернется при-
нуждением человека к достижению определенных образовательных
результатов в конкретных областях, сегрегацией, дискриминацией,
символическим исключением. Понимание границ образователь-
ной свободы, ответственности и образовательного выбора на осно-
вании генетических конфигураций уменьшит внимание к средовым
образовательным факторам.

Генетизация понимания природы человека и генетизация
образования как социального института ставят вопрос о соотно-
шении индивидуального и коллективного. Как могут быть разре-



35

шены конфликты между родителями и государством относитель-
но полномочий определять лучшие интересы ребенка? Является
ли перспектива персонализации образования на основе молеку-
лярных данных желательной для индивида, семей и общества?
В каких пределах допустимо вмешательство государства в кон-
фликты индивидуальных и коллективных целей образования?
Представления о генетических реальностях и рисках, которые в
обществе обсуждаются, оспариваются и поддерживаются, кон-
струируются в зависимости от динамичных социокультурных
контекстов.

Минимизация рисков при развитии новых научно-
технологических направлений и их внедрении в социальные прак-
тики происходит за счет совместного действия биоэтических и
правовых механизмов. Право обеспечивает правовую стабиль-
ность в обществе, но не всегда может гарантировать максимиза-
цию блага и справедливости для отдельного человека или семьи
при применении общей правовой нормы. Биоэтика призвана по-
мочь и обществу в целом, и отдельному человеку, оказавшемуся в
ситуации экзистенциального выбора, и максимизировать благо.

Процесс генетизации ставит образование и генетику, а в пер-
спективе и генетические вмешательства, в один ряд средств фор-
мирования индивидуальности и идентичности ребенка. Реальны
риски, что генетизация, скорее, ограничит, чем расширит значение
образования как социального института. В силу высокой чувстви-
тельности общества к вопросам индивидуальных генетических раз-
личий экспансия генетики в пространство образования требует
развернутой социально-гуманитарной экспертизы.

Выводы

Быстрорастущая доступность генетических данных позво-
ляет все детальнее описывать генетические основы индивидуаль-
ных различий. Генетические исследования претендуют на ощути-
мые трансформации образования как теории и практики в части
трактовки факторов образовательной успешности и неуспешности
как на популяционном, так и на индивидуальном уровне, поиска
пределов и ограничений средовых воздействий на те или иные
качества, формирующиеся в ходе обучения и воспитания, опреде-
ления путей для улучшения образовательных результатов. Расши-
рение знаний о наследственных причинах болезней значимо для
создания образовательного потенциала для детей с ограниченными
возможностями здоровья и развития инклюзивного образования.
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Накопление материала по генетическим предикторам определен-
ных качеств имеет определенные перспективы для предсказания
академических результатов.

Развитие генетических исследований соответствует тренду
персонализации, который является общим для медицины и обра-
зования. Развитие генетических инструментов обеспечивает на-
растающий объем знаний на популяционном и индивидуальном
уровне. Актуальные методы позволяют выявлять ассоциации ме-
жду полигенными показателями и значимыми для образования
фенотипическими признаками (интеллектом, когнитивными спо-
собностями, академической успешностью, одаренностью), гене-
тические риски образовательных проблем, генетические компо-
ненты психологических особенностей, значимых для процесса и
результатов образования (устойчивость к стрессу, любопытство,
внимание, самоконтроль, невротизм, склонность к депрессии и др.).
В контексте поворота к «точному образованию» применение ге-
нетических знаний может стать базой для трансформации про-
цессуального и результативного аспектов образования, а также
выстраивания образования как социальной системы. Следует кон-
статировать наличие ряда факторов, которые препятствуют вхожде-
нию результатов научных генетических исследований в образова-
тельные практики.

Развитие педагогической генетики как самостоятельной
исследовательской области нуждается в анализе перспектив и
ограничений поиска объяснительных и предсказательных моделей
генетических предикторов образовательных процессов и резуль-
татов. Игнорирование значимости генетических оснований фено-
типических признаков может привести к ошибочным выводам
относительно соотношения генетического и средового, в том числе
роли образовательных воздействий, а преувеличение роли генети-
ческих факторов может негативно сказаться на равенстве образо-
вательных возможностей и формировании обогащенных образова-
тельных сред для каждого обучающегося.

Процесс генетизации образования проявляется в трансфор-
мации понимания природы человека в теории образования, когда
генетическое становится основанием для изменения понимания
сути и целей образовательных воздействий, а также в тенденции
использования генетических знаний и технологий в практиках
образования при изменении социальных взаимодействий между
субъектами образования по поводу справедливости, равного досту-
па к образовательным средам, образовательной свободы и ответ-
ственности, конфиденциальности. Перспективы трансформации
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массовых социальных взаимодействий в образовании на основе
генетических данных ставят философские вопросы о соотноше-
нии индивидуального и коллективного.

Значение образования для развития генетики связано как с
качеством профессиональной подготовки специалистов, для которых
важно понимание чувствительности генетической информации
для ключевых субъектов образования и социальной размерности
интерпретаций генетических результатов, так и с формированием
у педагогов и широких слоев населения понимания сути генетиче-
ских открытий, направлений их использования, перспектив, соци-
ально-гуманитарных проблем развития генетики и способов их
разрешения.

Высокая социальная значимость процессов в образователь-
ной сфере и этическая размерность прогресса генетики требуют
социально-гуманитарной экспертизы проблем, рисков и ограни-
чений проектов, связанных с использованием генетических дан-
ных и подходов в теории и практике образования.

Платон в 10-й книге «Государства» описывал как души опре-
деляют предстоящую жизнь из множества образцов: здесь «все
виды человеческих жизней» – «богатство и бедность, болезнь и
здоровье», каждый выбирает себе ту жизнь, которая в дальнейшем
должна быть прожита. Платон рассуждает о том, как случайность
сочетается с выбором, выбор с предопределенностью. Вопросы,
которые ставила философия на протяжении всей своей истории,
по-прежнему актуальны по мере развития генетики и ее взаимо-
действия со сферой образования: как закономерности наследствен-
ности сочетаются со случайностью, как случайность соединяется с
целенаправленным человеческим выбором, как выбор по пово-
ду генетического связан с социальными и культурными ценно-
стями [56].
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Е.Г. Гребенщикова

ЭТИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ ИНФОРМИРОВАНИЯ
ТРЕТЬИХ ЛИЦ В МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКЕ1

Аннотация. Результаты генетического тестирования могут представлять ин-
терес для кровных родственников пациента и будущих поколений его семьи,
однако сложившиеся к настоящему времени этико-правовые нормы информиро-
вания не позволяют в полной мере принять во внимание интересы всех сторон.
Этической проблемой являются не только противоречия между конфиденциаль-
ностью пациента и интересами родственников, но и возникающие обязательства
врача, который, владея медицинской информацией, должен сохранять врачебную
тайну. Переосмысление существующих установок информирования в медицин-
ской генетике позволит проактивно оценивать риски, выбирать стратегии про-
филактики и лечения, а также делать более осознанный репродуктивный выбор.

Ключевые слова: информирование в медицинской генетике, пассивное не-
разглашение, реляционная автономия, благодеяние.

Введение

Результаты генетического тестирования часто представляют
интерес не только для пациента, но и для его кровных родствен-
ников и будущих поколений этой семьи, поскольку выявление
патогенной мутации у пациента указывает на вероятность того,
что другой член семьи подвержен риску развития заболевания
и/или передачи заболевания своим детям. Раскрытие информации
родственникам может помочь им пройти раннюю диагностику,
принять меры для профилактики или лечения заболевания, а так-
же сделать более осознанный репродуктивный выбор. Однако

1 Исследование выполнено за счет гранта Российского научного фонда
(проект № 19-18-00422).
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сложившиеся в нашей стране этико-правовые установки защищают
пациента, не учитывая интересы третьих лиц, связанные с семей-
ным характером медицинской информации. В результате возника-
ет противоречие между правом пациента на конфиденциальность
и неприкосновенность частной жизни, с одной стороны, и потен-
циальным правом члена семьи знать о рисках, особенно в тех слу-
чаях, когда вовремя полученное знание может помочь предотвра-
тить заболевание. Попытки сбалансировать эти конкурирующие
интересы и права требуют переосмысления концепции автономии
и конфиденциальности как с точки зрения возникающих обяза-
тельств пациентов по отношению к родственникам, так и с позиции
обязанностей медицинских работников по отношению к членам
семьи пациента. В главе будут рассмотрены проблемы информи-
рования, конфиденциальности, реляционной автономии и пассив-
ного неразглашения в медицинской генетике.

Конфиденциальность, реляционная автономия и
предотвращение вреда третьим лицам

Конфиденциальность во взаимоотношениях между врачом и
пациентом – норма, истоки которой уходят в период зарождения
медицинской этики. Соблюдение врачебной тайны базируется на
нескольких основаниях. Во-первых, конфиденциальность важна
для доверия между врачом и пациентом, в противном случае па-
циенты не будут передавать всю необходимую информацию, а в
некоторых случаях будут стараться вообще избегать обращаться к
врачу. Во-вторых, уважение автономии и выбора пациента озна-
чает, что он имеет возможность контролировать все, что происходит
с информацией о его здоровье. Если обмен информацией между ме-
дицинскими работниками в целом признается необходимым, то
передача информации тем, кто не участвует в лечении, так не оце-
нивается. Соответственно, пациенты обоснованно ожидают, что,
если они не дадут специального разрешения, медицинские работ-
ники не будут раскрывать информацию, ставшую известной в ходе
профессиональных отношений, другим лицам [1].

В законодательстве Российской Федерации норма конфи-
денциальности закреплена в статье 13 «Соблюдение врачебной
тайны» Федерального закона № 323-ФЗ «Об основах охраны здо-
ровья граждан в Российской Федерации», где указано, что сведе-
ния о факте обращения гражданина за оказанием медицинской
помощи, состоянии его здоровья и диагнозе, иные сведения, по-
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лученные при его медицинском обследовании и лечении, состав-
ляют врачебную тайну.

Статья 22 «Информация о состоянии здоровья» этого закона
указывает, что «каждый имеет право получить в доступной для
него форме имеющуюся в медицинской организации информацию
о состоянии своего здоровья», при этом «информация о состоянии
здоровья не может быть предоставлена пациенту против его воли.
В случае неблагоприятного прогноза развития заболевания ин-
формация должна сообщаться в деликатной форме гражданину
или его супругу (супруге), одному из близких родственников (де-
тям, родителям, усыновленным, усыновителям, родным братьям и
родным сестрам, внукам, дедушкам, бабушкам), если пациент не
запретил сообщать им об этом и (или) не определил иное лицо,
которому должна быть передана такая информация». Таким обра-
зом, российское законодательство защищает интересы отдельного
пациента и устанавливает границы информирования: если паци-
ент не хочет, чтобы информация о его здоровье была передана его
родственникам, то врач не вправе ее сообщать.

Однако в ряде случаев нарушение конфиденциальности
признается необходимым, например, когда необходимо защитить
общество при угрозе распространения инфекционного заболева-
ния или пациента, если есть основания полагать, что вред его здоро-
вью был причинен в результате противоправных действий. В рос-
сийском законодательстве основные ситуации, когда допускается
предоставление сведений, составляющих врачебную тайну, без
согласия гражданина или его законного представителя перечисле-
ны в ст. 13 Федерального закона «Об основах охраны здоровья
граждан в Российской Федерации». Нарушение врачебной тайны
может повлечь за собой ответственность, которая зависит от вре-
да, причиненного потерпевшему.

Нарушение нормы конфиденциальности в медицинской ге-
нетике может рассматриваться как одна из форм вреда, который
может быть нанесен пациенту или другим людям. При оценке ее
обоснованности в каждом конкретном случае необходимо учиты-
вать три взаимосвязанных фактора. Во-первых, необходимо оце-
нить серьезность вреда. Во-вторых, необходимо оценить вероят-
ность причинения вреда. Наконец, необходимо оценить наличие
эффективных вмешательств и мер по предотвращению вреда [2].
Риск смерти или онкологического заболевания, безусловно, является
серьезным вредом, но помимо физического вреда необходимо учи-
тывать психосоциальный вред, который, может быть, сложнее
оценить.
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Понимание генетической информации не только как лич-
ной, но и как семейной нередко рассматривается в связи с «реля-
ционным поворотом» в трактовке автономии. Индивидуалистиче-
ское понимание автономии предполагает «способность принимать
индивидуальные, полностью осознанные и независимые реше-
ния» [3]. Оно нередко раскрывается как оппозиция реляционной
интерпретации автономии. Некоторые авторы склонны рассматри-
вать реляционную автономию каузально, в этом случае речь идет
о том, как «социальные отношения препятствуют или усиливают
автономию», другие – конститутивно, фокусируясь на «социаль-
ной конституции агента или социальной природе самой способности
к автономии». При этом автономия в отношениях часто рассматри-
вается в контексте с другими ценностями, такими как сострадание,
надежда, доверие, эмпатия, солидарность и ответственность [4].

Проблематизация реляционной автономии в клинической ге-
нетике актуальна, поскольку «генетическая информация по своей
природе является общей и отражает отношения людей с другими
людьми» [5]. Соответственно, если информация рассматривается
на индивидуальном уровне как конфиденциальная для человека,
то речь идет об уважении личной автономии. Ориентация на се-
мейный подход учитывает такие реляционные ценности, как вза-
имная ответственность и взаимозависимость, поскольку решение
пациента повлияет на родственников. В такой перспективе два
других принципа биоэтики – благодеяние и справедливость – также
трактуются с точки зрения семьи – польза для семьи и взаимность.
Таким образом, семейный подход к конфиденциальности основы-
вается на реляционной автономии, поскольку он побуждает вра-
чей рассматривать своих пациентов как связанных c другими
людьми, критически размышлять вместе с пациентами о потреб-
ностях и интересах этих лиц и уделять особое внимание таким
ценностям, как взаимность и взаимозависимость.

Информирование пациентом родственников

Информировать третьих лиц, а именно родственников, мо-
жет сам пациент или же врач. Очевидно, что первый канал ком-
муникации более приемлем, что подтверждают исследования
мнений медицинских работников [6]. Анализ 35 документов на-
циональных консультативных комитетов разных стран демонстри-
рует консенсус в отношении того, что основная роль в информиро-
вании третьих лиц отводится пациенту, а медицинские работники
обязаны информировать его, принимая во внимание интересы род-
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ственников [7]. Например, «Закон о генетической информации»,
принятый в 2000 г. в Израиле, налагает на клиницистов обязанность
информировать пациентов о результатах генетического тестирова-
ния, учитывая, что некоторые данные они будут сообщать членам
семьи. Во Франции также законодательно закреплено обязатель-
ство пациентов информировать своих родственников о генетиче-
ских рисках в случае тяжелых генетических заболеваний, которые
поддаются лечению или профилактике [1]. Пациент может попро-
сить врача, чтобы он от его имени проинформировал родственников.
Если член семьи поймет, что ему не сообщили о генетическом
риске, ответственность за это будет нести прежде всего пациент.

Мотивы раскрытия генетической информации близким лю-
дям могут быть разными: хорошие отношения, потребность паци-
ентов в поддержке и убеждение в том, что они обязаны защищать
здоровье родственников [8].

Метаанализ 33-х исследований передачи информации о ге-
нетическом риске в семье выявил шесть факторов, которые либо
мотивируют, либо препятствуют этому процессу. К ним относят-
ся: понимание ответственности за сообщение; тип и качество от-
ношений в семье; принятие решения о том, кому сообщить; ожида-
ние реакции родственников; статус мутации и личные чувства [9].
В ряде исследований показано, что, получая результаты тестиро-
вания, пациенты принимают на себя ответственность за их пере-
дачу, чувствуют себя обязанными сообщать их и полагают, что
родственники имеют право знать. Часто это связано с убеждением
о том, что знание о риске может помочь предотвратить заболева-
ние или облегчить принятие медицинских решений членами семьи.
При этом пациенты не чувствуют себя обязанными информиро-
вать родственников, которых они не знают или с которыми поте-
ряли контакт [9]. В то время как они признают необходимость пе-
редавать семейную генетическую информацию близким, они в
значительной степени сомневаются относительно раскрытия све-
дений, которые касаются непосредственно их здоровья [10].

Чаще всего пациенты общаются с родственниками первой
степени родства женского пола, реже – с родственниками второй
степени родства и более отдаленными родственниками, родствен-
никами мужского пола и маленькими детьми.

Эмоциональные реакции, связанные с опытом тестирования
и дальнейшим общением с членами семьи, диаметрально разли-
чаются в разных исследованиях: в некоторых случаях генетиче-
ское тестирование описывалось как негативный опыт, связанный
с ответственностью, виной и стыдом, которые консультируемым
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необходимо было преодолеть, чтобы общаться с родственниками,
в других – пациенты не сообщали о значительных трудностях по-
добного общения, когда они делились информацией [9]. Такие
противоречивые результаты свидетельствуют о необходимости
дальнейших исследований этой проблемы, что особенно актуаль-
но для отечественной науки. В ряде случаев пациенты предпочли
бы меньше участвовать в подобной коммуникации, т.е. возмож-
ность прямого контакта родственников с врачами была бы наибо-
лее предпочтительным для них способом выхода из ситуации.
Тем более что иногда пациенты не раскрывают информацию
родственникам из-за трудностей передачи информации, а не из-за
нежелания делать это [11].

В ряде стран руководящие документы консультативных ор-
ганов возлагают на медицинских работников дополнительные
обязанности по оказанию помощи пациентам в раскрытии инфор-
мации, чтобы помочь определить членов семьи из группы риска,
предоставить письменную информацию для облегчения общения
или консультационную поддержку пациентам и их семьям. Роль
медицинского работника может быть даже более значимой, если
на него возлагается контроль, по крайней мере за тем, сообщил ли
пациент результаты членам семьи, и дальнейшая консультационная
помощь для раскрытия информации, если это необходимо [12; 13].

Пассивное неразглашение

Большинство пациентов раскрывают результаты генетиче-
ского тестирования, по крайней мере, одному родственнику, по-
этому явный отказ от передачи информации является исключением,
а не правилом [14]. Тем не менее проблема пассивного неразгла-
шения – когда пациент на словах пообещал проинформировать,
но в действительности этого не сделал – является актуальной,
поскольку не все семейные отношения основаны на взаимности,
доверии и заботе. В результате врач находится в заблуждении, но
понять и разрешить ситуацию с учетом интересов третьих лиц,
как правило, непросто. Этическая проблема заключается не толь-
ко в том, что пациент обманывает, но и в том, что он негативно
влияет на жизненные перспективы родственников.

Преодоление пассивного неразглашения может быть связа-
но как минимум с двумя подходами. Первый предполагает, что не-
обходимо полноценное и как можно более детальное обсуждение с
пациентом до и после тестирования важности информирования
третьих лиц, которое не позволит ему оставаться пассивным. Этот
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подход явно выражен во многих руководящих документах, где
подчеркивается значение предварительных обсуждений с пациен-
том информирования родственников для повышения вероятности
того, что он сообщит результаты членам семьи после тестирова-
ния [7]. При этом на врача-генетика ложится дополнительная обя-
занность, сопряженная с определением круга родственников, ко-
торых необходимо проинформировать, – выбор способа передачи
информации. Даже если пациент не хочет по каким-то причинам
информировать членов своей семьи, врач-генетик будет понимать
его намерения и не окажется в ситуации незнания. Такой подход к
информированию означает, что медицинский работник может
быть в значительной степени погружен в семейные отношения и
связи, что, безусловно, противоречит сложившимся к настоящему
времени моделям взаимодействия «врач – пациент».

Второй подход предполагает, что врач-генетик обязан про-
информировать родственников пациента в их интересах, когда
становится понятно, что пациент этого не сделает. Так, упомяну-
тый выше закон, принятый в Израиле, в особых случаях позволяет
нарушать конфиденциальность при соблюдении ряда условий,
которые рассматривает этический комитет: 1) передача информа-
ции необходима для защиты или улучшения здоровья родствен-
ников или для предотвращения смерти, болезни или серьезной
инвалидности; 2) раскрытие информации – единственный способ
достичь этих целей; 3) польза для родственников от раскрытия
информации превышает вред, причиненный пациенту, или причины
отказа пациента от раскрытия информации необоснованны. Таким
образом, этический комитет может быть одним из способов при-
нятия решений в ситуации пассивного неразглашения. При этом
он должен принять во внимание все обстоятельства, в том числе
«право не знать», которое нельзя не учитывать, если расширяется
круг информируемых лиц.

В ряде стран руководящие документы поддерживают рас-
крытие генетической информации членам семьи без согласия па-
циента в качестве крайней меры, когда пациент не информирует
членов своей семьи [15; 12; 17]. Основной критерий – степень тя-
жести заболевания. Однако определения «тяжести» заболевания
нет ни в одном из 35 документов ведущих экспертных организаций
в области биоэтики [8]. Однако, несмотря на отсутствие консенсуса
в понимании тяжести заболевания, это понятие нередко использу-
ется для классификации состояний, определения приемлемости
аборта и доступа к генетическим технологиям.
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В рассматриваемом контексте также важно обратить внима-
ние на такой аргумент противников информирования, как психо-
эмоциональное состояние. Особенно часто он звучит относительно
неизлечимых заболеваний. Эта установка отражена в заявлении
Американского общества генетики человека, которое не рекомен-
дует раскрывать информацию в случае неизлечимых или непредот-
вратимых состояний [17], в то же время Австралийский националь-
ный совет по здравоохранению и медицинским исследованиям
отмечает, что, хотя раскрытие информации может не иметь кли-
нической пользы для членов семьи, оно может положительно по-
влиять на психологическое состояние и принятие важных для них
решений, что в некоторых случаях оправдывает сообщение о ре-
зультатах генетического тестирования [18].

Постепенный сдвиг информирования в сторону семейного
подхода и необходимость сбалансировать деонтологические,
юридические и профессиональные обязанности врачей-генетиков
могут вывести в центр этической экспертизы принцип благодея-
ния как основание для дальнейшего утверждения реляционной
автономии в биоэтике и медицине. Однако важной практической
задачей будет поддержка принятия решений медицинскими ра-
ботниками в описанных ситуациях, о чем свидетельствуют ре-
зультаты исследований мнений медицинского сообщества [6; 19].
Руководящие принципы и правила, а также нормативные доку-
менты должны содержать более четкие указания относительно
роли медицинских работников в процессе семейного обмена гене-
тической информацией, особенно в тех случаях, когда пациент не
дал согласия на ее раскрытие.

Информирование в интересах будущих поколений

Информированию в интересах будущих поколений семьи
пока уделяется недостаточно внимания. Тем не менее, по мнению
некоторых специалистов, доступ к генетическому консультирова-
нию до зачатия является основным оправданием для раскрытия
генетической информации родственникам [20]. С учетом возмож-
ностей современных репродуктивных и генетических технологий
можно предположить, что запрос на информирование родствен-
ников в интересах будущих поколений будет расти, а развитие
новых программ, например преконцепционного генетического
тестирования, будет усиливать эту тенденцию. Последнее повле-
чет за собой повышение интереса общества к генетической ин-
формации, расширение знаний о роли наследственных факторов и
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утверждение новых стратегий репродуктивного выбора, основан-
ных на понимании генетического риска в семье. Постепенно пе-
реоценка и учет рисков родственников приведет к пониманию
важности раскрытия генетической информации. При этом инфор-
мирование в интересах будущих поколений не должно стать ис-
точником дополнительных проблем. Так, знание о риске заболеть
хореей Гентингтона (неизлечимое аутосомно-доминантное гене-
тическое заболевание нервной системы) позволит предотвратить
рождение ребенка с мутацией, но для взрослого и пока здорового
человека такое знание может стать бременем и причиной форми-
рования роли «пациента-в-ожидании». Соответственно, информи-
рование в интересах будущих поколений потребует учета как
специфики заболевания, так и в некоторых случаях конкретных
обстоятельств семьи.

Заключение

Таким образом, противоречия между правами и интересами
отдельного пациента и его родственников и связанные с ними де-
онтологические обязательства врачей-генетиков требуют пере-
осмысления принципа уважения автономии пациента и конфиденци-
альности в медицинской генетике. Общие нормативные ориентиры
должны конкретизироваться в согласованном порядке информи-
рования некоторых членов семьи пациента, когда есть основания
полагать, что знание о риске существенно превышает вред, свя-
занный с нарушением конфиденциальности. Учитывая, что такие
случаи уже возникают при оказании медицинской помощи, созда-
ние междисциплинарных этических форумов для обсуждения
конкретных случаев могло бы помочь сформировать алгоритмы
решения актуальных дилемм, чтобы информировать профессио-
нальное сообщество и своевременно соотносить нормативно-
правовые рамки и возможности генетических технологий.
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А.Ю. Долгов

БИОЭТИКА И ГЕНЕТИКА В РАКУРСЕ
СОЦИОЛОГИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ1

Аннотация. Глава посвящена отношениям биоэтики и социологии, пред-
ставлен обзор главных противоречий между ними и их возможных «точек сбли-
жения», показано, как они могут дополнить друг друга. Описывается, какой
вклад в изучение социальных и этических аспектов развития генетики и геном-
ной медицины могут сделать социологи и биоэтики, если они будут действовать
сообща и использовать ресурсы и инструменты своих дисциплин. В целом ак-
цент сделан на том, что биоэтики могут использовать данные и концептуальные
модели социальных наук, а социологи вслед за биоэтиками могут уделять боль-
ше внимания этическим составляющим медицинской практики.

Ключевые слова: медицинская социология, социология биоэтики, биоэтика,
генетика, геномная медицина, наука и этика.

Введение

Биоэтика взаимосвязана со многими науками, и социология –
не исключение. Но отношения биоэтики и социологии складыва-
лись довольно напряженно, поскольку в своих эпистемологических
основаниях они сильно расходятся. Социологи преимущественно
руководствуются критерием ценностной нейтральности научных
исследований, истоки которого уходят в классические работы од-
ного из «отцов-основателей» их дисциплины М. Вебера. Он, в
частности, постулировал, что «задачей эмпирической науки не
может быть создание обязательных норм и идеалов, из которых

1 Исследование выполнено за счет гранта Российского научного фонда (про-
ект № 19-18-00422).



53

потом будут выведены рецепты для практической деятельности»
[1, с. 149]. Биоэтика, наоборот, возникла из призыва биохимика и
врача В.Р. Поттера (предложившего сам термин «биоэтика») объ-
единить этические ценности и биологическое знание в интересах
выживания человечества [2]. Обобщая фундаментальные расхож-
дения биоэтики и социологии, Р. Де Вриз и его коллеги отмечают,
что социальные науки имеют дело с тем, что «есть»; биоэтика
имеет дело с «должным»; социальные науки занимаются фактами;
биоэтика – ценностями; социальные науки дескриптивны, биоэти-
ка нормативна; специалисты по биоэтике не хотят слушать крити-
ку социальных ученых; социологи высмеивают их морализаторство;
социологи разоблачают биоэтиков с помощью социологии био-
этики, биоэтики подрывают работу социологов своей философией
социальных наук [3, p. 33].

Несмотря на все сложности в отношениях двух дисциплин
стремительное развитие биоэтики не могло оставаться без внима-
ния социологов хотя бы потому, что ее исследовательская область
пересекается с областью исследований медицинской социологии.
Биоэтики, в свою очередь, не могли полностью игнорировать кри-
тику социологов в свой адрес, а также их исследовательские ме-
тоды, поскольку они позволяли им глубже взглянуть и детальнее
описать интересующие их явления и процессы. Со временем био-
этика «перехватила» инициативу во многих темах медицинской
социологии, таких как отношения врача и пациента, субъективное
отношение к болезни, институциональные ограничения клиниче-
ской практики, а социологи медицины стали внимательно смотреть
на специалистов по биоэтике как на объект изучения через призму
их профессии, а на саму дисциплину – как на совокупность зна-
ний, подлежащих анализу [4, p. XI].

Постепенно границы между биоэтикой и медицинской со-
циологией стали приобретать концептуальную ясность. Используя
разделение Р. Штраусом [5] медицинской социологии на две
области – «социологию в медицине» и «социологию медицины», –
Р. Де Вриз предложил аналогичное различение «социологии в биоэти-
ке» и «социологии биоэтики» [6, p. 80]. Как отмечает С.Дж. Хамфриз,
социология в биоэтике в основном применяет социологические
методы для изучения биоэтических ситуаций, в то время как со-
циология биоэтики концентрируется на социальных процессах в
рамках биоэтических дискуссий, на ролевых отношениях, на нор-
мах, ценностях и убеждениях тех, кто вовлечен в биоэтическую
деятельность [7, p. 47]. Социологов биоэтики особенно интересует
процесс институционализации и профессионализации биоэтики
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как относительно нового вида деятельности, поскольку начиная с
1960-х годов она стала претендовать на знания, которые ранее на-
ходились в ведении медицины и других наук [6, p. 86].

В американском и западноевропейском академических со-
обществах дискуссии о взаимодействии биоэтики и социальных
наук были очень бурными. В России проблема противостояния,
«примирения» и взаимодействия социологов и биоэтиков, за ис-
ключением нескольких работ [см., например: 8; 9], почти не под-
нималась. Анализ основных аргументов и критических замечаний,
исходящих от разных сторон, может дополнить как биоэтику, так
и социологию, поэтому в представленной статье будет сделан об-
зор главных противоречий между ними и их возможных «точек
сближения». Также будет показано, какой вклад в изучение со-
циальных и этических аспектов развития генетики и геномной
медицины могут сделать социологи и биоэтики, если они будут
действовать сообща и использовать ресурсы и инструменты сво-
их дисциплин.

Биоэтика и социология: от взаимной критики
к объединению усилий

Биоэтик Л. Тёрнер отмечает, что социологи и антропологи
критиковали биоэтиков (порой беспочвенно и преувеличивая их
недостатки) за «кабинетное философствование» и «необоснованные
проповеди», за использование философских абстракций в ответ на
конкретные случаи страданий, за выдвижение всеобъемлющих
универсалистских заявлений, не учитывающих культурные разли-
чия, за акцент на индивидуализме и пренебрежение важностью
семей и сообществ [10, p. 83]. Биоэтиков также критиковали за то,
что они игнорируют политическую экономию, структурное нера-
венство, культурную, социальную и интеллектуальную историю,
классовый и социально-экономический статус, власть, гендер-
ные отношения, этническую принадлежность, культуру и ло-
кальные условия, межличностный характер моральной жизни.
Некоторые работы социологов были нацелены на разоблачение
биоэтиков как ангажированных специалистов, выступающих на
стороне интересов крупных политических и экономических акторов
[см. об этом: 10]. Отвечая на подобную критику, Л. Тёрнер пишет,
что социологи предлагают удивительно мало текстового анализа,
исторических исследований или этнографических доказательств в
поддержку своих утверждений [ibid., p. 88]. При этом работы по
биоэтике содержат множество материалов, посвященных вопро-
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сам социальной справедливости и социальной политики, что
должно сближать социологов и биоэтиков, поскольку в целом они
одинаково реагируют на различные социальные несправедливости
[ibid.].

Один из центральных сюжетов в критике биоэтики со сто-
роны социальных ученых связан с принципализмом, под которым
понимается использование моральных принципов при решении
этических дилемм. С точки зрения Дж. Эванса, привлекательность
принципализма можно объяснить тем, что он отвечает институ-
циональному требованию рациональной логики, предлагая пер-
спективу измеримости и предсказуемости [11, p. 32]. Наиболее
влиятельная версия принципализма был сформулирована
Т. Бичампом и Дж. Чилдрессом в книге «Принципы биомедицин-
ской этики» [12]. Они выделили четыре ключевых принципа: авто-
номия пациента, благодеяние, непричинение вреда и справедли-
вость. Т. Бичамп и Дж. Чилдресс также признавали существование
универсальной морали наряду с частной моралью, поэтому в их
модели принципализма все люди способны разделять общие цен-
ности. Главный упрек в адрес принципализма заключается в том,
что он деконтекстуализирует процесс принятия этических реше-
ний и тем самым ограничивает вклад биоэтики в публичные деба-
ты и политические решения по поводу новых технологий [13,
p. 264]. Значительная часть критики также была направлена на
принцип «уважения автономии», который, как считается, затмил
следование остальным принципам [13, p. 266].Критики полагают,
что сильный акцент биоэтики на «автономии» возник в специфи-
ческом американском культурном контексте, и он взаимосвязан с
неолиберальной философией и политикой, которые продвигают
индивидуальную ответственность и возможность выбора в здраво-
охранении [13]. С точки зрения социологов, выбор пациента никогда
не может быть полностью автономным или основанным на ней-
тральной информации и, например, в случае с геномной медици-
ной, он является лишь отражением отношений между генетикой и
обществом [14, p. 1].

Критикуя специалистов по биоэтике за их «одержимость»
индивидуализмом, защитой автономии и свободы личности, соци-
альные ученые указывают на необоснованное пренебрежение ими
сообществом, семейными связями, социальными отношениями и
межличностными обязательствами [10, p. 94]. Л. Тёрнер полагает,
что концепция уважения автономии пациента играет важную роль
в истории американской биоэтики, однако биоэтика не сводится к
концепции автономии, анализу отношений врача и пациента или
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американскому контексту [10, p. 96]. Когда специалисты по био-
этике обсуждают такие темы, как донесение правдивой информа-
ции, информированное согласие и т.п., они действительно чаще
всего опираются на язык автономии и индивидуального выбора,
но при рассмотрении других вопросов, таких как общественное
здравоохранение, обязательства между поколениями, семейные
обязательства, распределение ресурсов и доступ к медицинскому
обслуживанию, они используют понятия сообщества и взаимоот-
ношений, не отрицая их важность [10].

В целом, Л. Тёрнер полагает, что хотя исторически принци-
пализм занимал важное место в биоэтике, его нельзя считать
единственной и универсальной теоретико-методологической осно-
вой биоэтики. Биоэтики, как и антропологи и социологи медици-
ны, опираются на многочисленные методы, теории, традиции,
споры, базовые предположения, на которых основывается их ин-
терпретационная работа. Никогда не существовало доминирую-
щего способа реализации биоэтического исследования, а само
биоэтическое сообщество не было монолитным, подчеркивает
Л. Тёрнер [10, p. 93]. Он полагает, что альтернативная история
биоэтики, медицинской антропологии и медицинской социологии
могла бы сосредоточиться на общих проблемах и пересекающих-
ся интересах. С его точки зрения, при всех своих расхождениях
биоэтики, антропологи и социологи медицины обеспокоены тем,
как корпоративные ценности превращают человека в товар, био-
технологии «медикализируют» все аспекты человеческого суще-
ствования, неравенство в доступе к здравоохранению и основным
социальным благам ставит вопросы о степени заботы или безраз-
личия людей друг к другу и о том, как биомедицина может вытес-
нить заботу о больных и страдающих [10, p. 96].

Но социологи не только критикуют принцип автономии, но
и, принимая его важность, переносят его в плоскость обсуждения
демократизации биоэтической экспертизы. Так, Н. Эммерич счи-
тает, что вопрос биоэтической экспертизы в целом тесно связан с
областью политики и с демократическим процессом [15, p. 1–2].
Демократизация биоэтики означает, что при взаимодействии с
публичными и политическими дискурсами эксперты-биоэтики
должны стремиться соответствовать демократическим, а не про-
сто «прикладным философским» нормам [15, p. 13]. Мораль и
этика являются аспектами повседневной жизни, и мы все являем-
ся моральными агентами, имеющими опыт социальной жизни,
который должен учитываться как равноправный наряду с этиче-
скими требованиями, предъявляемыми экспертами-биоэтиками.
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Рассуждая в схожем ключе, С.Л. Херрманн и С. Кённингер отме-
чают, что язык этики стал основным средством дискуссий по
биомедицинским вопросам, а политики и широкая обществен-
ность начинают полноценно участвовать в решении биоэтических
вопросов [16, p. 213]. Они полагают, что акцент на свободе, авто-
номии и самоопределении сегодня сопряжен с тенденцией пропа-
гандировать и расширять этические дебаты, вовлекая в них боль-
ше и больше людей, поэтому важной задачей становится обучение
этих новых заинтересованных акторов тому, как говорить «этиче-
ским образом» [16]. При этом нельзя забывать, что при социологи-
ческом подходе к изучению профессий, как показывает Дж. Эванс,
профессии определяются как системы абстрактных знаний, по-
этому биоэтики должны сохранять собственную автономную
профессиональную систему знаний и ценностей, а не исходить из
своих личных ценностей или ценностей какой-либо социальной
группы: «…специалисты по биоэтике – это те, кто использует
ценности других для определения того, что является этическим»
[17, p. 168]. «Невозможно создать единую систему абстрактных
знаний, которая одновременно использовала бы ценности общества
и объясняла бы ему, какими должны быть его ценности», иначе
происходит делегитимизация профессии, – заключает Дж. Эванс
[17, p. 169].

Следование этическим принципам, как показывают социо-
логи, также связано с определенными социальными практиками.
Так, М. Гиймен и Л. Гиллам предлагают повысить «этическую
внимательность» специалистов, имеющих дело со сложными ме-
дицинскими случаями и проблемами, с помощью нарративного
подхода [18]. Анализируя рассказы практикующих врачей и паци-
ентов, которые пытаются разобраться в повседневных этических
проблемах, пронизывающих практику здравоохранения, они пока-
зывают, что этическая работа неизменно происходит посредством
нарративов и взаимодействия с историями личной жизни [18, p. 160–
161]. М. Гиймен и Л. Гиллам полагают, что нарративы устраняют
разрыв между абстрактными этическими принципами и особенно-
стями реальной этики, и из этого взаимодействия возникает по-
тенциал для постоянного внимания к этически важным моментам
в практике здравоохранения [18, p. 176–177].

Что касается объединения потенциала социологии и био-
этики, то исследователи выдвигают разнообразные суждения об
этом. Как отмечает А. Петерсен, предложения по устранению
пробелов в биоэтике, как правило, относятся к одному из двух
основных типов [13]. Первый тип – попытаться «улучшить» или
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«спасти» биоэтику, устраняя ее эмпирические недостатки. В част-
ности, утверждалось, что социальные науки могут помочь биоэтике,
предлагая эмпирические данные о процессе принятия этических
решений или формировании этических знаний [13, p. 264–265]. Осо-
бенно важными и интересными в этом случае признаются этно-
графические исследования, позволяющие изучить различные
способы, с помощью которых культурные сценарии, нарратив-
ные методы, институциональные процедуры и отношения власти
могут формировать то, как агенты воспринимают и решают эти-
ческие проблемы в конкретных биомедицинских контекстах [19].
Второй тип предложений, отстаиваемых в основном феминистка-
ми, заключался в радикальной перестройке биоэтики, преодоле-
нии предполагаемо присущих этой области предубеждений и эпи-
стемологических «слепых пятен» [13, p. 264–265].

Социолог Ч. Боск считает, что вклад социологии в биоэтику
трудно определить из-за противоречивых отношений между фи-
лософской дисциплиной, отдающей предпочтение нормативному,
и социологией, отдающей предпочтение эмпирическому [20,
p. 142]. Он описывает эти отношения как ложную дихотомию ме-
жду фактами и ценностями, а также как неопределенность и на-
пряженность между имплицитным универсализмом принципа-
лизма и эксплицитным релятивизмом локальной практики [20].
Тем не менее он выделяет три конкретных вклада социологии в
биоэтику.

Во-первых, Ч. Боск пишет о том, что биоэтики фокусирова-
лись на принципе автономии, в то время как на протяжении 1960-х
и 1970-х годов медицинские социологи продемонстрировали, как
на практике врачи часто перехватывают полномочия пациентов в
принятии решений, скрывая от них информацию, необходимую
для выбора одного из вариантов. Таким образом, с помощью эм-
пирических исследований медицинские социологи доказали, на-
сколько более проработанная концепция информированного со-
гласия необходима в клинических и экспериментальных условиях,
и насколько слабой была способность пациентов проявлять авто-
номию на практике [20, p. 142].

Во-вторых, вклад социологов в биоэтику заключается в том,
что они показали, что за каждой этической проблемой стоят пробле-
мы распределения власти, пробелы в коммуникации между пер-
соналом, пациентами и членами их семей, или конфликт между
различными сторонами по поводу принятия решений [20, p. 142].
Иными словами, социологи привнесли понимание того, как прин-
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ципы биоэтики осуществляются на практике с учетом локальных
контекстов.

В-третьих, вклад социологов состоит в том, что с помощью
эмпирических исследований они демонстрируют путь вперед,
предлагая рассматривать национальные и глобальные различия в
распределении доступа к медицинскому обслуживанию, конфликты
интересов, заложенные в отношениях между академической ме-
дициной и корпоративными интересами, вероятные последствия
глобального изменения климата для здоровья. Все эти проблемы
здоровья населения в будущем ставят перед биоэтикой новые за-
дачи [20, p. 143].

Р. Де Вриз полагает, что биоэтики могут воспользоваться
результатами социологических исследований, учитывая четыре
основных момента [21]. Во-первых, работа в области дескриптив-
ной этики основывается на предположении, что факты определя-
ют ценности. Исходя из этого, специалисты по этике должны
знать о ценностях людей, и поэтому им нужны социологи для из-
мерения этих ценностей. Во-вторых, социологические методы по-
зволяют измерить степень, в которой биоэтические рекомендации
достигают желаемого результата, коль скоро биоэтики стремятся
к реализации на практике определенных ценностей. В-третьих,
социологические исследования необходимы, чтобы понять, где,
как и с каким эффектом эти ценности проникают в биомедицину.
В-четвертых, исследования контекста биоэтики исходят из того,
что факты показывают, как ценности возникают и организуются.
В таких исследованиях различаются «ценности на бумаге» – то,
что люди говорят, – и «реальные ценности» – то, что люди делают
[ibid., p. 288], и это создает более полную картину представлений,
нарративов и действий.

История становления биоэтики показала, что эта область
способна охватить множество форм исследований, тем и вопро-
сов, которыми занимаются разные науки. Для подкрепления соб-
ственной идентичности биоэтики объединяются вокруг междис-
циплинарных норм и формируют прочные, интегрированные и
взаимосвязанные академические практики [22, p. 13]. Это внутрен-
няя задача самой биоэтики, которую ее представители планомерно
решают, однако представителями других дисциплин это порой
неприязненно воспринимается как заход на «чужую территорию».
Именно так поначалу складывались отношения биоэтики и меди-
цинской социологии. Что касается их взаимодействия, то основ-
ное, что биоэтика готова привнести в социологию, это этический
компонент, которого социологи стремятся избегать, руководствуясь
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логикой развития своей научной дисциплины. Однако социологи,
как будет показано далее на примере нескольких исследований,
также могут успешно использовать этот компонент и как объект
исследования, и как теоретико-методологический ресурс, позво-
ляющий глубже взглянуть на проблемы медицинской практики и
социальных отношений в условиях медикализации и генетизации.

Социологические исследования биоэтики и генетики

Геномная медицина как объект изучения представляет
большой интерес для медицинских социологов и биоэтиков. Объ-
единение потенциала социологии и биоэтики здесь может принести
новые знания и помочь в решении практических проблем. Но и
место для взаимной критики тоже остается. Например, А. Хеджко
на основе анализа статей по биоэтике фармакогенетики показал,
что биоэтики не ставят под сомнение позицию профессионалов в
этих областях, а в значительной степени соглашаются с их утвер-
ждениями, как техническими, так и этическими [23]. Он считает,
что в своих лучших проявлениях биоэтика обеспечивает критиче-
ское взаимодействие с научными идеями, помогая политикам,
врачам и исследователям думать о том, в каком будущем мы мо-
жем жить [23, p. 180], поэтому такая соглашательская позиция
приносит мало пользы.

Д. Моррисон призывает социологов выйти в поле, чтобы
получить эмпирическое понимание того, как биоэтика практикует-
ся в различных медицинских учреждениях [24]. На примере гене-
тического консультирования он показывает, как в самой практике
консультирования специалист создает или не создает автономных
клиентов, руководствуясь биоэтическими принципами. На осно-
вании интервью с генетическими консультантами Д. Моррисон
выделяет шесть основных таких практик: договоренность; предос-
тавление информации; предложение вариантов; перевод; рефлек-
сия; эмпатия и поддержка.

Договоренность (contracting) – это определение набора целей
консультирования, благодаря чему консультанты устанавливают
взаимопонимание со своими клиентами и приводят ожидания
клиента в соответствие с той работой, которую должен выполнить
консультант [24, p. 188]. В ходе предоставления информации
(providing information) консультанты рассказывают своим клиен-
там о доступности различных видов генетического тестирования
[24, p. 189–190]. Как отмечает Д. Моррисон, определяя цели сеан-
са и предоставляя информацию, генетические консультанты деле-



61

гируют пациентам автономию, полномочия и ответственность,
следовательно, могут дистанцироваться от результатов решений,
которые они принимают [24, p. 190–191]. Консультанты также
сообщали, что часто они предлагают варианты (giving options),
или сценарии, на рассмотрение своим клиентам, если тем сложно
было ориентироваться в научной информации, которую до них
доводили. Даже если консультант предлагает оптимальную ин-
формацию, это не всегда может помочь пациенту принять реше-
ние, поэтому консультант описывает различные варианты, кото-
рые могут основываться на его прошлом клиническом опыте,
обучении в аспирантуре или данных из публикаций [24, p. 191].
Поскольку генетические консультанты часто работают в составе
группы генетиков, врачей и других медицинских работников, им
нужно переводить (translating) медицинский жаргон на непрофес-
сиональный язык, чтобы помочь клиентам понять научную ин-
формацию и принять решение [24, p. 192–193]. Рефлексия
(reflecting) консультантов над высказываниями клиентов позволя-
ет прояснить их основные ценности и убеждения в отношении
генетического тестирования, чтобы они смогли сделать самостоя-
тельный выбор. В этом случае генетические консультанты при-
слушиваются к мыслям и чувствам клиентов, а затем выражают
в собственном изложении [24, p. 193–194]. Наконец, консультан-
ты проявляют эмпатию и поддержку (empathy and support), по-
скольку зачастую на консультациях речь идет об очень тяжелой
информации для клиентов и их семей. Таким образом, заключает
Д. Моррисон, представленный взгляд на то, как автономные лич-
ности конструируются на практике, может помочь социологам
биоэтики понять множество способов использования биоэтиче-
ских принципов, а специалистам по биоэтике – найти способы
усовершенствовать теории автономии, сосредоточив внимание на
ее процессуальных и реляционных аспектах [24, p. 196–197].

Нельзя не упомянуть о критическом взгляде на геномную
медицину в феминистских социальных исследованиях. Общим
тезисом для таких работ является то, что генетические технологии
имеют гендерную предвзятость, которая нуждаются в пересмотре,
в том числе с этических позиций. Например, Э. Этторре утвер-
ждает, что пренатальные генетические технологии имеют неявные
последствия, которые обычно остаются невидимыми в области
репродуктивной генетики [25, p. 246]. Она призывает понять важ-
ность развития феминистской точки зрения, что для нее означает
признать взаимодействие между геномикой, современной репро-
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дуктивной медициной, диагностикой плода, гендерными процес-
сами и женским телом [25, p. 246–247].

Э. Этторре считает, что «тела необходимо рассматривать
как объекты, в которых сходятся знания о генах, плоде, репродук-
тивных функциях и универсализирующей системе медицинского
контроля, а не как гендерно нейтральные, недетерминированные
системы» [26, p. 245]. Иными словами, тела политизированы. На-
пример, многие пренатальные технологии объективизируют жен-
щин и поддерживают идеологическое представление о женщинах
как инкубаторах плода [25, p. 247–248]. Э. Этторре полагает, что
«посредством пренатальной политики биомедицинские дискурсы
превращают женскую утробу в хорошо управляемое социальное
пространство – место дискурсов о “хороших” генах, женщинах
как инкубаторах плода, “достаточно хороших” телах плода и фи-
зических ограничениях» [25, p. 249]. Плод уже в утробе наделяет-
ся определенными характеристиками – те, кто имеет низкий риск
появления болезней, считаются более ценными как с экономиче-
ской, так и с физической точки зрения [25, p. 249]. Чтобы прело-
мить существующее положение дел, Э. Этторе призывает социо-
логов быть чувствительными к гендерным аспектам, когда они
рассказывают о жизни людей, которых изучают. Иными словами,
она предлагает сделать этическую работу одной из основ профес-
сиональных действий социологов [25, p. 254]. Причем этика со-
циологов в исследованиях репродуктивной генетики должна быть
воплощенной (embodied) – т.е. она должна учитывать телесный
опыт и гендер моральных индивидов [25, p. 256].

В целом социологи, изучающие социальные аспекты гене-
тики и геномной медицины, подчеркивают, что представления о
генетике конструируются различными, иногда конфликтующими
социальными акторами, это означает, что их этические дискурсы
всегда частичны и зависят от контекста, в котором они сформули-
рованы [14, p. 162–163]. Оптика биоэтиков настроена иначе. Их в
первую очередь интересует то, какое влияние новые инструменты
медицины будут оказывать на пациентов, семьи, сообщества и
общество в целом, и какие социальные и этические последствия
будут иметь новые биомедицинские знания и технологии [27,
с. 353]. Биоэтика для них – пространство для обсуждения ценно-
стей, возможных последствий применения новых технологий,
опасений и дилемм. Результаты социологических исследований
могут способствовать таким обсуждениям и привносить в них
что-то новое.
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Исследования российских социологов и антропологов тоже
могут быть интересны биоэтикам, занимающимся изучением ге-
нетических технологий и геномной медицины. Социологи спо-
собны корректировать опасения и прогнозы биоэтиков, используя
эмпирические данные. Например, как показывает Е.С. Богомягкова,
вместо прогнозируемой Э. Липпман стратификации на основе ге-
нетических мутаций и дискриминации их носителей наблюдается
скорее усиление традиционных форм социально-экономического
и территориального неравенства в доступе к генетическим услу-
гам [28, c. 30].

С помощью результатов опросов общественного мнения
российские биоэтики могут оценить распространенность тех или
иных позиций по отношению к биомедицине. Так, согласно опросу,
проведенному ВЦИОМом в сентябре 2021 г., 55% россиян счита-
ют, что технологии редактирования генома человека принесут
больше вреда, чем пользы, в обратном убеждены 19% опрошен-
ных, 26% – затруднились ответить [29]. Те, кто ответил «больше
вреда», полагают, что нельзя вмешиваться в природу (33%), это
приведет к плохим последствиям (14%), это нарушение законов
мироздания (10%), все должно быть естественно (9%), неизвестно,
как это отразится на следующем поколении (6%), и наука пока не
готова к редактированию генома (6%). Те, кто видят в редактиро-
вании генома больше пользы, чем вреда, считают, что это позво-
лит лечить болезни (45%), можно будет улучшить человека (10%),
они верят в науку (7%), полагают, что так будет меньше больных
детей и лечить болезни можно будет на эмбриональной стадии
(6%), что все новое – это хорошо, прогресс ведет к улучшению
(6%). 47% респондентов полагают, что допустимо редактировать
геном человека для избавления от наследственных генетических
заболеваний, 36% не согласны с этим. При этом 49% опрошенных
считают, что редактировать геном для улучшения рода и получе-
ния здоровых и талантливых детей скорее недопустимо, а 34%
ответили, что скорее допустимо [там же].

В целом эти выводы перекликаются с результатами более
ранних опросов, согласно которым у российских граждан исполь-
зование биомедицинских технологий для «улучшения» человека
вызывает более негативную реакцию по сравнению с использова-
нием других технологий, что по всей видимости объясняется тем,
что биотехнологическое вмешательство нарушает сакральные
границы телесности и общепринятые представления о норме [30,
с. 198]. При этом в России вместе с опасениями и настороженно-
стью существуют и явный интерес к возможностям генетических
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технологий, и позитивное отношение к их использованию в меди-
цине для лечения конкретных заболеваний. Однако важным
принципом остается соблюдение невмешательства в те области,
которые считаются запретными и опасными.

Важным исследовательским сюжетом остается выяснение
позиции врачей и ученых, специализирующихся в геномной ме-
дицине. Это касается того, как они смотрят на проблему неопре-
деленности геномных исследований и применения их результатов
на практике; государственную поддержку и государственное ре-
гулирование в этой сфере; проблемы профессионального сообще-
ства; этические ограничения и ответственность перед пациентами;
ожидания, страхи и предубеждения людей [31]. А также касается
тех вопросов, по которым в профессиональном сообществе сло-
жился консенсус (проблематичность методики подсчета рисков
мультифакторных заболеваний, высокая стоимость тестирования
и ее ожидаемое снижение, нежелание людей в России превентив-
но заботиться о своем здоровье и т.д.) или остаются разногласия
(клиническая полезность результатов тестирования на предраспо-
ложенность к мультифакторным заболеваниям, перспективы раз-
вития отрасли в целом и т.д.) [32].

Этнографические работы российских социальных исследо-
вателей, подготовленные по результатам наблюдений за взаимо-
действием врачей-генетиков и пациентов, проясняют некоторые
особенности и сложности коммуникации, которые возникают на
приемах. Так, в работе А.С. Курленковой и А.А. Широкова пока-
зано, что при объяснении механизма наследования мутации паци-
ент апеллирует к похожести на родственника («Я вся, по структуре
вся, в эту, папину, породу. Я – копия папы»), а врач стремится
обосновать генетическую модель передачи заболевания [33, с. 158,
165]. А.А. Широков объясняет, что врачу-генетику и пациенту
довольно сложно прийти к взаимопониманию на приеме, и оно
достигается ситуативно благодаря тому, что врач переходит на
повседневный язык [34, с. 141]. В другом исследовании А.С. Кур-
ленкова демонстрирует, что врачи-генетики работают не только
над тем, чтобы пациенты избежали передачи наследственного
заболевания, но также имеют дело со страхами и волнениями
пациентов и учат семьи правильно ухаживать за детьми с патоло-
гией [35, с. 126].

Кроме потенциального интереса биоэтиков к эмпирическим
данным, полученным в социологических исследованиях, «сбли-
жение» двух дисциплин может проходить на общей теоретиче-
ской основе. Многие актуальные вызовы, на которые реагируют



65

биоэтики, соотносятся с фундаментальными вопросами социоло-
гической теории. Например, биоэтики рассматривают искусствен-
ный интеллект, который все больше используется в медицине, как
новый автономный субъект, расширяющий идею морального
сообщества [36, с. 99]. Такой взгляд на субъектность новых тех-
нологий сочетается с акторно-сетевой теорией Б. Латура с его об-
ращением к материальным основам социального порядка [37].
Медицина сегодня это не только люди, но и системы, устройства,
инфраструктуры и т.д., с помощью которых осуществляются
практики диагностики и лечения, поэтому биоэтики и социологи
могли бы совместно, но с учетом специфики своих дисциплин,
разрабатывать концептуальные модели, объясняющие как транс-
формацию, так и реальную практику биоэтических принципов.

Заключение

При многочисленных подходах к определению биоэтики ее
общей характеристикой можно считать то, что она возникла как
способ оценить социальные последствия ускоряющегося научно-
технологического прогресса, поэтому акцент на ценностях в ней
неизбежен. Биоэтика стала посредником между разными научны-
ми дисциплинами в обсуждении вопросов применения новых тех-
нологий в тот момент, когда ощущалась явная нехватка языка
описания проблем, с которыми человечество еще не сталкивалось.

Биоэтика привнесла в научные дискуссии этический компо-
нент, что многими учеными было воспринято настороженно или
критично. Но как отмечал Б.Г. Юдин, на этику в биомедицинских
исследованиях можно взглянуть не как на препятствие, а как на
возможность получения более объемного знания о человеке [38,
с. 16]. Захотят ли социологи интегрировать в свои объяснитель-
ные модели это знание – вопрос открытый. Ясно то, что социоло-
гам и биоэтикам нет смысла «делить территорию». Каждая дис-
циплина занимается своим делом, решает свои задачи, говорит на
своем языке и использует выбранные инструменты анализа инте-
ресующих проблем. При этом у социологов и биоэтиков намного
больше общего, чем может показаться на первый взгляд. В общих
интересах биоэтики могут пользоваться данными и концептуаль-
ными моделями социальных наук в своей работе, а их коллеги мо-
гут быть социологами в биоэтике или социологами биоэтики.

Что касается генетических технологий и геномной меди-
цины, то при их многоаспектности и проблеме неопределенности,
которую они актуализируют, оптимальным решением представля-
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ется появление самых разных социальных и гуманитарных иссле-
дований в этой области – эмпирических (количественных, этногра-
фических), философских, биоэтических и других. Это способствует
как приращению научного знания в целом, так и решению соци-
альных проблем, которые возникают из-за внедрения генетиче-
ских технологий в медицинскую практику и повседневную жизнь.
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М.В. Захарова

ПРАВИЛА ИЗ ИСКЛЮЧЕНИЙ
КАК ТЕОРЕТИКО-МЕТОДОЛОГИЧЕСКАЯ

КОНСТРУКЦИЯ В СОВРЕМЕННЫХ
ПРАВОВЫХ СИСТЕМАХ МИРА

(НА ПРИМЕРЕ ГЕНОМНОЙ МЕДИЦИНЫ)

Аннотация. Эволюция мирового юридического пространства сопровожда-
ется не только изменениями содержательных блоков в нормативном корпусе
различных национальных правопорядков, но и появлением новых инструмента-
риев юридической техники при их построении.

В представленной главе на примере эмпирической геномной медицины
дается оценка такому новому инструментарию в системном поле юридической
техники, как правила из исключений (ПИИ). Яркими примерами ПИИ стали
1) госпитальные исключения (англ. Hospital exception) – ЕС; 2) производство по
месту оказания помощи (англ. Point-of-care manufacture (POC)) – Великобрита-
ния. По результатам исследования автор делает вывод о том, что российская
юридическая практика может использовать представленный инструментарий
юридической техники, в частности, при выстраивании нормативной базы в от-
ношении Car-T терапии.

Ключевые слова: право, юридическая конструкция, исключение, геномная
медицина.

Правила всегда составляли основу действующих и ушедших
в небытие правопорядков. Как подчеркивал Г.Л. Харт, «правила
мыслятся и описываются как предписания, налагающие обяза-
тельства в том случае, если существует настоящее общее требова-
ние им соответствовать, подкрепленное давлением со стороны
социума против тех, кто не соблюдает их или пытается это сде-
лать». [1, с. 90].
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В подавляющем большинстве случаев исключения имеют
минимальную процентную долю в нормативных комплексах. Од-
нако интенсификация эволюционных процессов в обществе (пре-
жде всего связанных с технологическими вызовами внешней среды)
приводит к тому, что в правовых системах мирах появляются пра-
вовые институты, которые представляют собой совокупность
юридических норм, рожденных из исключений в правовом регу-
лировании, так называемые ПИИ (термин наш. – М.З.).

В Российской Федерации ярким примером ПИИ стало вве-
дение в соответствии с внесением изменений в статьи 6 и 10 Фе-
дерального закона «О персональных данных» от 24 апреля 2020 г. в
субъекте Российской Федерации – городе федерального значения
Москва с 1 июля 2020 г. экспериментального правового режима,
то есть применение в течение предусмотренного законом срока
проведения эксперимента специального регулирования в целях
создания необходимых условий для разработки и внедрения тех-
нологий искусственного интеллекта в субъекте Российской Феде-
рации – городе федерального значения Москва, а также после-
дующего возможного использования результатов применения
искусственного интеллекта.

ПИИ подобного типа справедливо относят к так называе-
мым «регуляторным песочницам». Первая регуляторная песочница
была создана в Великобритании в 2016 г. Позже они были внедре-
ны в США, Австралии, Сингапуре, ОАЭ, Китае (Гонконг), Малай-
зии, Таиланде, Индонезии, Бахрейне, Швейцарии и Канаде [2].

Введение экспериментального правового режима в сфере
цифровых инноваций предполагает неприменение некоторых
нормативных правовых актов или их отдельных норм общего харак-
тера на момент установления экспериментального режима [3, с. 539].

В соответствии с Федеральным законом от 31.07.2020 г.
№ 258 «Об экспериментальных правовых режимах» восемь клю-
чевых общественных сфер стали плацдармом для внедрения «ре-
гуляторных песочниц» в сфере цифровых инноваций: медицина,
транспорт, сельское хозяйство, финансовый рынок, продажа това-
ров, работ и услуг дистанционным способом, строительство, пре-
доставление государственных и муниципальных услуг и промыш-
ленное производство.

В зарубежных правовых системах ПИИ получили развитие,
в частности, в сегменте внедрения инновационных технологий в
медицинскую практику.

Представляют интерес в данной связи два правовых ин-
ститута: Hospital exception (госпитальное исключение) и произ-
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водство по месту оказания помощи (англ. Point-of-care manu-
facture (POC)).

В общеевропейскую практику институт Hospital exception
был введен в связи с принятием знакового для Европейского сою-
за Регламента №°1394/2007 «Об инновационных лекарственных
препаратах» (Advanced therapy medicinal products (ATMP) – англ.;
Médicaments de thérapie innovante (MTI) – фр.), который, в свою
очередь, следует рассматривать и толковать в непосредственной
связи с Директивой 2001/83/CE, отдельные положения которой он
видоизменил.

Согласно Регламенту №°1394/2007 госпитальные исключе-
ния применяются только к инновационным лекарственным препа-
ратам. Фактически инновационные лекарственные препараты,
«изготовляемые на разовой основе в соответствии с установлен-
ными стандартами качества и используемые в одном и том же го-
сударстве-члене, в больнице, под исключительную ответствен-
ность врача, в целях реализации схемы медицинского лечения,
установленной для продукта, специально предназначенного для
конкретного пациента», не подпадают под действие европейского
фармацевтического законодательства: они выведены из сферы
действия Директивы 2001/83/EC351.

В данном контексте каждый компетентный государствен-
ный орган может давать разрешение на свои инновационные ле-
карственные препараты, на которые распространяются исключе-
ния в соответствии с внутренними нормами соответствующего
государства, при условии, что они отвечают требованиям качества,
отслеживаемости [возможности установить происхождение про-
дукта] и фармакологического надзора, эквивалентным требовани-
ям, предусмотренным для инновационных лекарственных препа-
ратов, подлежащих прохождению централизованной процедуры
для инновационных лекарственных препаратов, на европейском
уровне [4, р. 41].

Регламент №°1394/2007 в отношении ATMP закрепил отчас-
ти уже имеющуюся медицинскую практику отдельных стран ЕС в
этом вопросе, то есть право в данном вопросе последовало за
имеющимися медицинскими технологиями, а не наоборот. Лапи-
дарность и отчасти скудность формулировок параграфа 2 статьи 28
Регламента, устанавливающего правовой режим Hospital exception,

1 Параграф 2 ст. 28 Регламента, модифицирующий ст. 3 Директивы 2001/
83/CE.
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предоставила национальным юрисдикциям широкие возможности
для национально-государственных решений.

Вариативность в отношении режима Hospital exception в на-
циональном праве государств ЕС проявляет себя в таких ключе-
вых вопросах, как: субъекты, объекты и регулятор Hospital exception;
нормативные и фактические основания Hospital exception; а также в
интерпретации ключевого понятия для Hospital exception – «не-
стандартное производство».

Как следствие, из такой вариативности национальные
юрисдикции имеют полное право собрать свой «пазл» Hospital
exception, существенно различающийся от одной страны ЕС к
другой. В будущем, как представляется, европейскому законода-
телю, возможно, придется еще раз вернутся к оценке Hospital
exception на общеевропейском уровне с тем, чтобы через наиболее
успешные национальные практики выработать в более интеграци-
онном ключе элементы механизма Hospital exception для всех
стран ЕС.

В отличие от института Hospital exception, который на про-
тяжении уже 15 лет является актуальной практикой для стран Ев-
ропейского союза, Point-of-care manufacture выступает лишь
анонсированной в Великобритании, но на данной момент времени
не реализованной на законодательном уровне инициативой.

Если же данная инициатива получит законодательное под-
тверждение, то, как указывают официальные государственные
источники в Великобритании, она станет первой страной, которая
введет данный институт в национальное законодательное поле.

До сих пор регуляторы рассматривали производство средств
терапии в больницах как исключительный случай и, соответствен-
но, контролировали его с помощью нормативных исключений.
В качестве примера можно привести: (1) действующее в ЕС
Hospital Exemption, а также (2) действующую в Великобритании
схему производства «специальных средств» – Specials (в целом
аналогичную схеме Hospital Exemption в ЕС, но предоставляю-
щую лечащим специалистам некоторые дополнительные возмож-
ности). В настоящее время действие этих схем становится недоста-
точным по охвату, поскольку ожидается, что производство по
месту оказания медицинской помощи будет практиковаться более
широко и часто.

В отличие от схемы Specials, которая применяется к мелко-
масштабному производству, новая нормативная база MHRA
предполагает более крупные масштабы производства, более высо-
кий уровень автоматизации и участие гораздо большего количества
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больниц, лечащих специалистов и пациентов. При этом с инсти-
туциональной точки зрения есть нечто, что объединяет текущую
деятельность по производству ATMP в соответствии со схемой
Specials и новые анонсированные в Великобритании модели про-
изводства: текущее мелкомасштабное производство ATMP в
больницах позволило накопить экспертный потенциал в техниче-
ской, нормативно-правовой и институциональной сферах, кото-
рый окажется полезным, когда производство по месту оказания
медицинской помощи станет осуществляться на более регулярной
(рутинной) основе [5].

Первоначально понятие «готовности производства» появи-
лось в 1974 г., когда НАСА выдвинуло идею уровней готовности
технологий. Однако готовность технологий не обязательно озна-
чает, что соответствующие продукты готовы к производству при-
емлемым и эффективным способом. Чтобы восполнить этот про-
бел, Министерство обороны США внедрило концепцию уровней
готовности производства. На наиболее зрелой стадии или на са-
мом высоком уровне готовности «все материалы, инструменты,
контрольно-испытательное оборудование, средства и трудовые
ресурсы имеются в наличии и отвечают требованиям полномас-
штабного производства». Изначально идея готовности производ-
ства относилась к сфере высоких технологий стратегической и
военной направленности, но затем приобрела более нейтральный
смысл и начала применяться к широкому кругу технологий. В по-
следующем данная модель была распространена и на сферу био-
медицины. В отличие от схемы Specials, которая применяется к
мелкомасштабному производству, новая нормативная база MHRA
предполагает более крупные масштабы производства, более высо-
кий уровень автоматизации и участие гораздо большего количества
больниц, лечащих специалистов и пациентов. При этом с инсти-
туциональной точки зрения есть нечто, что объединяет текущую
деятельность по производству ATMP в соответствии со схемой
Specials и новые анонсированные в Великобритании модели про-
изводства: текущее мелкомасштабное производство ATMP в
больницах позволило накопить экспертный потенциал в техниче-
ской, нормативно-правовой и институциональной сферах, кото-
рый окажется полезным, когда производство по месту оказания
медицинской помощи станет осуществляться на более регулярной
(рутинной) основе [5].

Разработчики концепции утверждают, что Великобритания
имеет хорошие возможности для расширения производства по
месту оказания медицинской помощи (поскольку больницы страны
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на протяжении длительного времени традиционно участвуют в
международных клинических испытаниях, включая производство
продукции для них; сертифицированы органами регулирования –
такими как HTA (Управление по вопросам оборота человеческих
органов и тканей) и MHRA; имеют опыт применения междуна-
родных стандартов для лабораторных тестов и испытаний; рас-
полагают доступом к специальным рекомендациям – таким как
документы, подготовленные сетью лечебных центров передовой
терапии (Advanced Therapy Treatment Centres); а также давно на-
ладили устоявшиеся отношения с поставщиками товаров и услуг,
включая курьеров, специализирующихся на транспортировке
биологических материалов) [5].

Примеры правотворческих инициатив, которые были опи-
саны нами выше, показывают, что технологические вызовы внеш-
ней среды в области биотехнологий и цифровых технологий ме-
няют не только содержательные аспекты правовых систем, но и
конструктивные основы юридической техники при их генериро-
вании.

Также следует заметить, что конструкция ПИИ использует-
ся уже и может применяться в дальнейшем при содержательном
насыщении такой новой переменной на юридической карте мира
как Lex genetica (термин наш. – М.З).

В самом общем виде Lex genetica можно определить как
систему нормативного регулирования вопросов генетического
тестирования, генетического редактирования, терапии, инжене-
рии, а также социальных последствий указанных действий. Пред-
ставленные социальные последствия могут входить в зону частного
права и публичного права. С одной стороны, ряд стран, в частно-
сти США, разработали систему антидискриминационных мер по
вопросам использования генетической информации в области
медицинского страхования. Но представленная практика на со-
временной юридической карте мира не является достаточно распро-
страненной. С другой стороны, многие страны мира, где генетиче-
ские исследования относятся к числу приоритетных направлений
развития науки, предпринимают усилия, чтобы выстроить многоас-
пектную систему нормативного регулирования биобезопасности [6].

Нормативную основу Lex genetica составляют пять основных
уровней регламентации. Во-первых, это биоэтический компонент.
Второй уровень регламентации Lex genetica связан с доминантным
для данной правовой системы и (или) правового сообщества спосо-
бом правообразования. Для континентально-европейского сооб-
щества таким способом выступает законодательный, для англо-
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саксонского – прецедентный вариант созидательной деятельности
в сфере права. Третий уровень Lex genetica – судебный. Четвертый
уровень нормативной регламентации Lex genetica представлен
международными и региональными интеграционными стандарта-
ми права. Пятый уровень нормативной регламентации Lex genetica
представлен разнообразными составляющими конструкции «юри-
дического эсперанто». Авторами конструкции стали французские
исследователи Жюли Аллар и Антуан Гарапон. По их мнению,
«юридическое эсперанто» есть так называемый мировой интерна-
циональный горизонтальный форум судей, связанный с обменом
аргументационными базами между национальными юрисдикциями
при вынесении судебных решений. В частности, представленная
практика имелась в знаковом для французской судебной системы
деле Nicolas Perruche. Именно в этом кейсе впервые в истории
Франции появился термин préjudice d’etre né – в дословном переводе
«вред от рождения» (в англофонной практике по сходным вопросам
правовой оценки применяется термин Wrongful life) [7, с. 36].

В Российской Федерации, в частности, ПИИ в контексте
презентации Lex genetica может стать эффективной конструкцией
при выстраивании регламентационной базы в отношении Car-T
терапии.

Как следует из представленных выше аналитических мате-
риалов, различные правовые системы мира с активизацией вне-
дрений инновационных технологий различной природы, не меняя
общие подходы к правовому регулированию, через институт ПИИ
повысили эффективность национальных и наднациональных пра-
вопорядков в чрезвычайно сложной общественной сфере.

Мозаичность зарубежных подходов к ПИИ в области инно-
вационных технологий не позволяет рецептировать их в чистом
виде. Однако с учетом не только нормативных составляющих
ПИИ в зарубежных странах, но и их функциональных элементов
(каким образом они себя проявляют в зарубежных правовых систе-
мах и их социальных эмпириках), возможно сформировать компа-
ративный базис представленной выше правотворческой инициати-
вы. Важно при этом, чтобы внедрение ПИИ не стали препятствием
для охраны прав и свобод человека и гражданина, а также ключе-
вых принципов биоэтики. Такая опасность в определенной мере
существует, например, в сфере инновационных практик в области
индивидуализированной медицины.
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В.В. Лапаева

КОНСТИТУЦИОННО-ПРАВОВАЯ МОДЕЛЬ
СОГЛАСОВАНИЯ ИНТЕРЕСОВ В СФЕРЕ

ГЕНОМНОЙ МЕДИЦИНЫ1

Аннотация. Обоснована конституционно-правовая модель согласования
интересов различных субъектов, взаимодействующих в сфере геномной медици-
ны (пациентов, испытуемых, доноров биологического материала, врачей, иссле-
дователей, представителей соответствующих сфер бизнеса). Под этим углом
зрения рассмотрены такие направления правового регулирования в данной об-
ласти, как: 1) поиск справедливого баланса прав различных участников отноше-
ний; 2) стимулирование развития геномики человека как направления фундамен-
тальной и прикладной науки; 3) создание организационно-правовых условий для
становления и развития геномной медицины как области практического здраво-
охранения. Автором сделан ряд предложений по совершенствованию законода-
тельства о здравоохранении и о научно-технологическом развитии в Российской
Федерации.

Ключевые слова: Конституция РФ, геномная медицина, права человека,
общее благо, пациенты-испытуемые, доноры биоматериала, технологии редакти-
рования генома.

Введение

Важной особенностью законодательного регулирования от-
ношений в сфере геномной медицины является разнонаправлен-
ный характер решаемых задач, включающих в себя: 1) защиту
прав испытуемых, пациентов и доноров генетического материала;
2) стимулирование развития геномики человека как направления

1 Исследование выполнено за счет гранта Российского научного фонда
(проект №19-18-00422).
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фундаментальной и прикладной науки; 3) создание организацион-
но-правовых условий для развития геномной медицины как об-
ласти практического здравоохранения. Законодатель имеет здесь
дело с различными, нередко конфликтующими социальными ин-
тересами, за которыми стоят соответствующие права человека,
определяющие меру свободы в той или иной сфере общественной
жизни. Задача правового регулирования заключается в таком со-
гласовании этих прав, при котором их взаимное ограничение было
бы сбалансировано на основе принципа формального равенства,
т.е. таким образом, чтобы одни права человека могли быть реали-
зованы в той мере, в какой это не препятствует реализации других
прав человека.

Баланс различных прав человека, задействованных в сфере
геномной медицины, должен быть достигнут в рамках юридиче-
ской конструкции ограничения прав человека, которая определяет
основания и критерии такого ограничения в Конституции РФ [1].
Главными ориентирами при этом являются: 1) положение ч. 3
ст. 17 Конституции РФ о том, что при осуществлении прав и свобод
человека нельзя нарушать права и свободы других лиц, и 2) поло-
жение ч. 3 ст. 55, согласно которому права человека могут быть
ограничены в той мере, в какой это необходимо для защиты прав
других лиц, а также указанных здесь конституционных ценно-
стей общего блага1. Применительно к геномике человека как ка-
чественно новой для российской правовой системы сфере отно-
шений конкретное наполнение этой конституционно-правовой
конструкции требует изучения зарубежного опыта (законодатель-
ного и правоприменительного), а также российской исследова-
тельской, клинической и судебной практики. Основная проблема
заключается в том, чтобы при поиске баланса конкурирующих
здесь интересов и выражающих их прав человека учесть исклю-
чительно высокую степень уязвимости пациентов в рамках кли-
нической практики, испытуемых в медицинских экспериментах и
доноров генетического материала, сохранив при этом стимулы
для развития геномной медицины как сферы научной и практиче-
ской деятельности.

1 Из перечисленных здесь конституционных ценностей наиболее реле-
вантны рассматриваемой проблематике такие ценности, как нравственность,
здоровье, права и законные интересы других лиц.
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1. Защита прав пациентов, испытуемых и доноров
биологического материала

Функция правового обеспечения геномной медицины, свя-
занная с защитой прав указанных субъектов, характеризуется ря-
дом специфических моментов, выходящих за рамки традиционно-
го правового статуса субъектов медико-правовых отношений1.
Поскольку геномная медицина представляет собой сочетание на-
учных исследований и доказательной медицины с присущим ей
высоким уровнем научной составляющей, то далее мы будем го-
ворить о пациентах-испытуемых, имея в виду, что и в ходе науч-
ных экспериментов, и в клинической практике геномной медици-
ны речь идет об исследовательской деятельности, существенной
особенностью которой является то, что медицинские исследова-
ния проводятся не просто с участием человека, а непосредственно
на человеке как объекте изучения.

Данное обстоятельство предопределяет крайне уязвимый
онтологический статус пациентов-испытуемых и доноров биома-
териалов. Однако это не означает принципиальную невозмож-
ность ограничения прав указанной группы лиц на охрану здоровья
и медицинскую помощь, гарантированных в ст. 41 Конституции
РФ, и необходимость развивать правовое регулирование в русле
безоговорочного и безграничного доминирования их интересов.
Разумеется, что такое ограничение допустимо в очень узком диа-
пазоне, границы которого, имеющие подвижный характер, каж-
дый раз должны быть предметом особого внимания. На первых
этапах разработки правового статуса пациентов-испытуемых у
законодателей доминировала установка на «минимизацию, а в
идеале исключение возможных рисков. Но постепенно эти пред-
ставления изменились, так как участие в исследованиях уже обеща-
ло определенную пользу для испытуемого» [3, с. 138], связанную
прежде всего с получением недоступного в ином варианте лечения.
Подобное понимание ситуации ориентировало на поиск справед-
ливого баланса между рисками и тяготами, претерпеваемыми
пациентами-испытуемыми, с одной стороны, и возможными
выгодами и благом для них – с другой. В рамках такого подхода

1 Анализ общего правового статуса пациента в Российской Федерации,
специального правового статуса, отражающего особенности отдельных групп на-
селения, и индивидуального правового статуса, охватывающего систему прав, сво-
бод, обязанностей и юридических гарантий их реализации, присущих конкрет-
ному субъекту медико-правовых отношений см. [2].
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определенное (вопрос лишь в том – какое именно) право на риск
появляется не только у пациентов-испытуемых, но и у врачей-
исследователей. С созданием и развитием банков генетических
данных сфера правового регулирования включила в себя также и
права доноров генетического материала.

Рассматривая эту сферу с позиций конституционно-
правового подхода, в самом общем виде можно сказать, что речь
идет о поиске баланса между, с одной стороны, правами на жизнь,
уважение достоинства, охрану здоровья, медицинскую помощь,
информационную безопасность пациентов-испытуемых и доноров
биоматериалов, а с другой – защитой права исследователей на
свободу научного и технического творчества (ч. 1 ст. 44 Консти-
туции РФ), а также права производителей фармацевтики и меди-
цинской техники, представителей биобанкинга, страховщиков и т.д.
на свободное использование своих способностей и имущества для
предпринимательской и иной незапрещенной законом деятельно-
сти (в ч. 1 ст. 34), и права частной собственности (ст. 35). Сораз-
мерность возможного ограничения прав пациентов-испытуемых и
доноров биоматериалов может быть достигнута посредством над-
лежащей компенсации претерпеваемых ими рисков и неудобств,
осуществляемой в форме предоставляемых им благ и преиму-
ществ. Причем баланс указанных прав человека должен быть вы-
строен таким образом, чтобы была обеспечена защита конститу-
ционных ценностей общего блага, перечисленных в ч. 3 ст. 55
Конституции РФ.

Для обеспечения прав пациентов-испытуемых и доноров
биоматериалов в рамках данной конституционно-правовой модели
должны быть задействованы все правовые институты, гаранти-
рующие права человека на жизнь, охрану здоровья, защиту досто-
инства и информационную безопасность. Наиболее специализиро-
ванными, т.е. спрофилированными на решение указанных задач,
правовыми институтами являются институт медицинской тай-
ны, представляющий собой особый вид профессиональной тайны,
и институт добровольного информированного согласия (пациен-
тов-испытуемых – на медицинское вмешательство, а доноров – на
предоставление своего биологического материала, несущего гене-
тическую информацию).

а) Институт медицинской тайны представляет собой
специфическую форму конкретизации положений Конституции
РФ, задающих правовые параметры информационной безопасно-
сти личности. Речь идет о нормах ч. 1 ст. 23, гарантирующей пра-
во каждого на неприкосновенность частной жизни, личную и се-
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мейную тайну; ч. 1 ст. 24, согласно которой не допускается сбор,
хранение, использование и распространение информации о част-
ной жизни лица без его согласия, и ч. 2 ст. 24, предоставляющей
человеку возможность ознакомления с информацией, затраги-
вающей его права. На данный момент есть основания говорить о
том, что действующий в российском законодательстве институт
медицинской тайны не учитывает в должной мере особенности
генетической информации, получаемой в отношении пациентов-
испытуемых, и информации, предоставляемой донорами генети-
ческого материала.

Что касается пациентов-испытуемых, то такое положение
дел связано с исключительной трудностью правового согласова-
ния их интересов с интересами кровных родственников, для кото-
рых информация о генетических особенностях данного пациента
может иметь жизненно важное значение. В плоскости биоэтиче-
ского подхода специалисты обычно говорят о конфликте двух
основополагающих принципов биоэтики – принципа автономии,
действующего в отношении пациента, и принципа благодеяния
(beneficence) по отношению к его кровным родственниками. С точ-
ки зрения правового подхода решение проблемы заключается в
том, чтобы дать этим биоэтическим принципам такую юридиче-
скую интерпретацию, которая позволила бы ввести их в границы
сущностного для права принципа формального равенства субъектов
права в их свободе, закрепленного в ч. 3 ст. 17 Конституции РФ.

Это означает, что применительно к кровным родственникам
пациента речь должна идти не о благодеянии, а об обеспечении их
равного права на автономию, для реализации которого они долж-
ны обладать жизненно важной для них генетической информацией.
С позиций данного подхода объектами профессиональной дея-
тельности врача являются как сам пациент, так и члены его семьи
[4, с. 56], права которых врач не может игнорировать. Дополни-
тельное конституционно-правовое основание для такого решения
проблемы содержится в ч. 1 ст. 38 Конституции РФ, гарантирующей
государственную защиту материнства, детства и семьи в целом.

Отсюда следует необходимость обеспечения равной авто-
номии всех заинтересованных субъектов путем придания генети-
ческой информации особого «семейного» правового статуса и
разработки разных правовых режимов ее использования со сторо-
ны пациента и его родственников при равенстве доступа к ней [5,
с. 210], а также особого внимания к защите интересов несовер-
шеннолетних членов семьи. Учитывая исключительную слож-
ность и деликатность такого рода проблем, здесь, скорее всего,
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надо создавать организационно-правовую основу для их коллек-
тивного решения группой специалистов разного профиля, кото-
рые совместными усилиями могли бы обеспечивать согласование
всех правомерных интересов.

Аналогичные проблемы связаны с реализацией права паци-
ента не знать о результатах генетической диагностики, что
особенно актуально в ситуации так называемых случайных нахо-
док. «Право не знать», содержащееся в ст. 10 Конвенции о правах
человека и биомедицине, а также в ряде международных норм
«мягкого права», закреплено в ст. 22 ФЗ «Об основах охраны здо-
ровья граждан в Российской Федерации», согласно которой «ин-
формация о состоянии здоровья не может быть предоставлена па-
циенту против его воли» [6]. Однако реализация пациентом этого
права может наносить ущерб не только его благу, но также благу
его кровных родственников. На сегодняшний день единая точка
зрения на эту проблему пока не выработана, поэтому специалисты
отмечают необходимость «проведения масштабных клинических
и этических исследований с дальнейшим формированием реко-
мендаций по выдаче случайных находок» [7]. Решение проблемы
случайных находок требует серьезных исследований зарубежного
опыта по разработке списка генетических мутаций, о которых ре-
комендуется сообщить пациентам [7, с. 86].

О сложности указанных проблем наглядно говорит тот
факт, что зарубежный опыт их решения отличается заметным раз-
нообразием. Так, Американская коллегия медицинской генетики и
геномики считает, что для блага самих пациентов и их родствен-
ников следует сообщать незапрошенную пациентом информацию
о возможных генетических рисках, а Европейское общество ме-
дицинской генетики рекомендует обсуждение с пациентом только
того спектра его генетических особенностей, последствия кото-
рых, связанные с наследственными патологиями, уже достаточно
хорошо изучены [5, с. 207]. А по поводу учета интересов кровных
родственников позиции медиков существенно разнятся даже в
рамках Западной Европы. Например, Германская ассоциация вра-
чей исходит из приоритета принципа автономии пациента, считая,
что интерес третьих лиц не должен перевешивать благополучие
пациента, а британские врачи склонны делать акцент на идее се-
мейной солидарности [5, с. 208].

Не менее сложные проблемы возникают и при реализации
института медицинской тайны применительно к донорам биома-
териалов. Они обусловлены прежде всего тем, что в условиях
применения технологий больших данных обезличивание персо-
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нальных данных зачастую не является гарантией их анонимности.
Потому европейское законодательство пошло по пути различения
псевдоанонимизации и анонимизации данных. Псевдоанонимиза-
ция – это такой «способ обработки персональных данных, в ре-
зультате которого становится невозможно без использования
дополнительной информации определить принадлежность персо-
нальных данных конкретному субъекту, при условии, что такая
дополнительная информация хранится отдельно и в отношении ее
принимаются организационные и технические меры, обеспечи-
вающие ее неиспользование для соотнесения с определенным или
определяемым лицом» [8]. В отличие от этого, анонимизация дан-
ных предполагает такую степень их обезличенности, «при кото-
рой последние не относятся к определенному или определяемому
лицу» [8] и, соответственно, не являются персональными данными.

Невозможность полностью гарантировать конфиденциаль-
ность предоставленной донорами генетической информации созда-
ет социальное напряжение, требующее поиска правовых решений
на основе баланса конфликтующих интересов и соответствующих
прав человека. При этом эффективность института медицинской
тайны как гаранта информационной безопасности донора генети-
ческого материала в значительной мере определяется тем, как вы-
строен институт добровольного информированного согласия до-
нора в его взаимоотношениях с биобанком.

б) Институт добровольного информированного согласия
пациента в целом уже хорошо разработан в российском законода-
тельстве для «общемедицинских» нужд, однако специфика ге-
номной информации в нем не отражена, что на практике создает
множество проблем.

Прежде всего отметим тот факт, что само понятие генетиче-
ской информации, от четкости которого во многом зависит уро-
вень гарантий соответствующего права человека, не вполне про-
работано даже в рамках Европейского Союза, где проблематике
прав человека в информационной сфере уделяется серьезное вни-
мание. В Общем регламенте защиты персональных данных Евро-
пейского Союза, под генетическими данными понимаются «персо-
нальные данные, касающиеся унаследованных или приобретенных
генетических характеристик физического лица, которые пре-
доставляют уникальную информацию о физиологии и здоровье
указанного физического лица, и которые являются результатом, в
частности, анализа биологического образца соответствующего
физического лица» [5, с. 201]. Между тем генетические данные
несут в себе информацию не только о физиологии и здоровье фи-
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зического лица, но и о его этнической принадлежности, биологи-
ческом родстве и происхождении, о рисках возникновения патоло-
гий и возможных реакциях на применение лекарственных средств
[9; 5]. Кроме того, в рассматриваемом документе речь идет лишь о
персональных данных, хотя по характеру содержащейся здесь ин-
формации генетические данные человека носят семейный характер.

Целый ряд проблем возникает и в процессе реализации ин-
ститута добровольного информированного согласия донора био-
материала. Это обусловлено прежде всего неразвитостью право-
вого режима обращения генетической информации в целом и
неразработанностью правового статуса банков генетической ин-
формации.

На данный момент биобанкинг является сферой конфликт-
ного взаимодействия в первую очередь интересов доноров биома-
териала, заинтересованных в конфиденциальности и возможности
контроля за использованием информации о своих генетических
данных, владельцев биобанков, стремящихся к автономному ис-
пользованию полученной информации в коммерческих целях, и
ученых, заинтересованных в свободном и бесплатном доступе к
этой информации «для проведения исследований по фармогене-
тике, эпидемиологии, популяционных исследований и т.д.» [10,
с. 164]. Трудности в достижении баланса прав доноров с правами
представителей индустрии биобанкинга связаны с тем, что инсти-
тут информированного согласия не применим здесь в полной мере,
поскольку а) объективно невозможно заранее прописать все на-
правления использования генетических данных после их первич-
ной обработки и б) процедура информированного согласия, под-
разумевающая, что донор в любой момент может безнаказанно
прекратить свои отношения с биобанком, что он может требовать
переоформления согласия на каждом новом этапе использования
данных и т.д., способна существенно усложнить работу биобанков
и подорвать развитие биобанкинга, без которого современная ге-
номика уже немыслима.

В настоящее время на Западе, где биобанкинг стал локомо-
тивом развития геномной медицины, наблюдается тенденция к
отказу от практики подтверждения донорского согласия перед
каждым новым использованием биоматериала. Все большую по-
пулярность приобретает так называемое широкое информирован-
ное согласие донора на неучтенный вид использования его биома-
териалов в будущем, не требующий его повторного согласия [10,
с. 166–167]. Еще более удобным для биобанкинга вариантом ста-
новится так называемое «динамическое информированное согла-
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сие», когда человек дает несколько вариантов широкого инфор-
мированного согласия на разные исследовательские проекты с его
биоматериалом. Для реализации этой модели уже разрабатываются
«специализированные онлайн-платформы, где можно поддержи-
вать интерактивное взаимодействие между участниками и органи-
заторами исследования» [10, с. 171]. Такое взаимодействие позво-
ляет донорам не только отслеживать, кто использует их данные и
для каких целей, но и накладывать ограничения на доступ к ним
[11, с. 23].

Данный подход, практическая целесообразность и даже не-
обходимость которого в целом достаточно очевидны, может быть
признан также и правомерным. Для обоснования его правомерно-
сти следует обратить внимание на тот факт, что степень риска для
здоровья и благополучия у пациентов-испытуемых в медицинских
экспериментах, выступающих в качестве объектов применения
новых генетических технологий, существенно выше, чем у доно-
ров, предоставляющих в качестве объекта исследования отчуж-
денный от себя биоматериал. В силу очевидного качественного раз-
личия в характере и степени претерпеваемого риска испытуемых и
доноров биоматериалов представляется неверным выстраивать их
правовую защиту на основе идентичных правовых институтов
добровольного информированного согласия. Однако реализация
такого подхода, снижающего уровень требований к добровольно-
му информированному согласию доноров биоматериала, предпо-
лагает обеспечение соответствующих организационно-правовых
условий.

Для создания такого рода условий стоит подумать, напри-
мер, над обсуждаемой на Западе идеей участия доноров в прибы-
лях биобанков [12]. Для России эта идея пока не актуальна, по-
скольку, по мнению специалистов, отечественный биобанкинг в
обозримой перспективе вряд ли добьется коммерческих успехов и
будет нуждаться в поддержке государства. Но возможно, напри-
мер, предложить какие-то преференции лицам, имеющим редкие
генетические заболевания [12], и т.п. Важно отметить, что в слу-
чае предоставления подобных преференций следует руководство-
ваться положениями, содержащимися в Международном кодексе
поведения для обмена данными в области геномики и здравоохра-
нения Международной организации по изучению генома человека
от 2014 г., запрещающими использовать уязвимое положение «от-
дельных участников, семей и популяций путем выплаты им ком-
пенсации за участие в исследовании» [12]. Однако, как верно от-
мечено, подобный запрет не исключает возможности заключения
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с ними «соглашений, предусматривающих передачу технологий,
местные образовательные программы, создание совместных пред-
приятий, предоставление медицинских услуг или создание ин-
формационных инфраструктур, возмещение затрат или возможное
использование части вознаграждения в гуманитарных целях» [12].

С другой стороны, необходимо ввести надлежащие меры от-
ветственности за нарушение прав доноров биоматериалов. В связи
с этим заслуживает внимания, например, опыт Франции, где в
уголовном кодексе в системной связке закреплены институты
уголовно-правовой охраны личности от посягательств на тайну и
на права лиц, возникающие в связи с введением картотек и обра-
боткой информации, а также от посягательств на человека, свя-
занных с исследованием его генетических свойств или иденти-
фикацией посредством его генетических признаков. При этом
установлена уголовная ответственность в виде одного года тю-
ремного заключения и крупного штрафа за «использование не по
назначению сведений, полученных о каком-либо человеке путем
изучения его генетических свойств в медицинских целях или в
рамках научного исследования» [13].

Таким образом, можно, по-видимому, сказать, что искомый
правовой баланс интересов и соответствующих прав доноров био-
материалов и представителей индустрии биобанкинга может быть
обеспечен путем целого комплекса организационно-правовых мер,
которые позволили бы наполнить надлежащим содержанием аб-
страктную конституционно-правовую модель согласования инте-
ресов. В их числе: формирование институтов этико-правового кон-
троля за развитием биобанкинга; создание максимально возможных
гарантий против идентификации донора при деперсонализации
данных; введение административной и уголовной ответственно-
сти за неправомерное использование генетической информации,
полученной от донора биоматериала; обеспечение условий для
доступа общественности к информации о биобанках; предостав-
ление преференций для определенных групп доноров; стимулиро-
вание потенциальных доноров к гражданской солидарности в
достижении общего блага и т.д. Продвижение в этих направле-
ниях позволило бы в перспективе вывести вторичную геном-
ную информацию из-под действия институтов врачебной тайны и
донорского согласия, что существенно облегчило бы биобанкинг,
открыло бы дорогу для передачи данных в немедицинские орга-
низации, расширило бы доступ ученых к массивам данных, облег-
чило бы обмен данными с другими биобанками, в том числе зару-
бежными и т.д.
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2. Стимулирование развития фундаментальной и
прикладной геномики человека

В пространстве конфликтующего взаимодействия различ-
ных социальных интересов, задействованных в сфере геномной
медицины, интересы науки (геномики человека) и научного (меди-
ко-биологического) сообщества на данный момент представлены
слабо. В значительной мере это обусловлено общими дефектами
законодательной политики России в области науки и технологий,
которая «аморфна по своим концептуальным основам и прими-
тивна по способам реализации, не решает главных реальных про-
блем самой науки… слабо ориентирует науку на… преодоление
уже критического технологического отставания» [14]. Продолжая
эту мысль, главный редактор журнала «Управление наукой: теория
и практика» Е.В. Семенов подчеркивает, что жизненно необходи-
мый сейчас стране научно-технологический прорыв невозможен
без решения застарелых проблем российской науки, которые в
совокупности образуют своего рода бермудский треугольник:
«…недофинансирование во многом объясняется невостребован-
ностью, отсутствием платежеспособного спроса на науку. Плохое
управление создает условия для отсутствия спроса на науку. Низ-
кая финансовая и материально-техническая обеспеченность, в
свою очередь, налагает ограничения на возможность качественно-
го управления»[14].

Сказанное означает, что создание надлежащих правовых
условий для развития исследований в области геномной медици-
ны требует совершенствования всего законодательства о науке и
прежде всего давно устаревшего ФЗ «О науке и государственной
научно-технической политике» от 1996 г. В 2019 г. Правительством
РФ был вынесен на общественное обсуждение проект ФЗ «О на-
учной и научно-технической деятельности», который был под-
вергнут довольно жесткой критике со стороны научной обще-
ственности [15]. В итоге проект был отозван и на данный момент
его судьба неизвестна. Одно из наиболее серьезных направлений
критики было связано с тем обстоятельством, что принятие закона
о науке без внесения изменений в бюджетный, гражданский, та-
моженный, налоговый, трудовой и др. кодексы Российской Феде-
рации, в федеральные законы о госзакупках, о государственной
тайне, а также без формирования принципиально новой кадровой
политики в сфере управления наукой, без выработки новых форм
взаимодействия с отечественными учеными, работающими за
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рубежом1, и т.д. не приведут к сколько-нибудь заметному улуч-
шению дел в сфере науки. И если российский рынок, к числу
серьезнейших провалов которого экономисты относят неспособ-
ность действующих в стране рыночных механизмов обеспечить
надлежащую поддержку науке [17, с. 379], не поддается совершен-
ствованию в кратчайшие сроки, то надо вывести науку из-под дей-
ствия пока что явно разрушительных для нее рыночных механизмов.

Решением проблемы могло бы стать принятие кодекса зако-
нов о научно-технологической деятельности, который учитывал
бы не только специфику данной сферы правового регулирования,
но и особенности современного момента в развитии страны, тре-
бующей научно-технологического прорыва в крайне сжатые по
историческим меркам сроки2. В рамках такого «научного кодекса»
или хотя бы существенно обновленного комплексного закона о
научно-технологической деятельности и следует закрепить право-
вое регулирование генетических исследований (прежде всего ис-
следований в области генома человека), выделив соответствую-
щие нормы в отдельную главу. Это позволит инвентаризировать
имеющиеся здесь регулятивные ресурсы, преодолеть раздроб-
ленность в правовом регулировании, снять внутренние противо-
речия, отбросить лишнее и увязать в непротиворечивый систем-
ный комплекс все специальное законодательство, регулирующее
отношения в сфере генетических исследований.

Важным аргументом в пользу обособления правового ре-
гулирования рассматриваемого круга отношений в рамках зако-
нодательства о науке и технологиях является исключительная
сложность согласования гарантий прав участников таких иссле-
дований (испытуемых) на жизнь, достоинство, охрану здоровья,
неприкосновенность частной жизни, личную и семейную тайну,
с обеспечением такого правового регулирования, которое было
бы максимально комфортно для научно-технологического разви-

1 В этом отношении интересен опыт Китая, где уже давно действует це-
лая система организационно-правовых мер, направленных на обучение лучших
студентов за рубежом, на мониторинг этого обучения и возвращение в Китай
уехавших за рубеж специалистов. При этом бизнес также ориентирован и стиму-
лирован государством на привлечение из-за рубежа не денежных инвестиций, а
человеческого капитала и технологий [16, с. 49–52].

2 В настоящее время в России действует более 20 кодексов (есть, напри-
мер, Водный кодекс и Кодекс внутреннего водного транспорта и т.п.). В данной
связи вполне уместен вопрос: неужели сфера науки и технологий, от степени
развития которой напрямую зависит технологический суверенитет страны, не
заслуживает столь же серьезного отношения со стороны законодателя?
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тия в этой сфере. Следует учитывать также и то, что правозащит-
ная функция регуляторики здесь не сводится лишь к гарантиям
прав испытуемых: в правовой защите от опасностей и рисков,
которыми чревато развитие исследований в области генома
человека и создаваемых на их основе технологий, нуждаются бу-
дущие поколения людей и человечество в целом как единая биосо-
циальная общность. То обстоятельство, что и будущие поколения,
и человечество на данный момент не рассматриваются юридиче-
ской наукой в качестве самостоятельных субъектов, обладающих
правовым статусом, не отменяет необходимости правовой защи-
ты интересов будущих поколений и сохранения биосоциального
единства человечества. Это означает, что нужны какие-то юри-
дические конструкции, которые были бы релевантны этому но-
вому кругу стоящих перед правом задач.

Существенная особенность нормативного регулирования
рассматриваемой сферы отношений на данном этапе заключается
в том, что право здесь выступает, скорее, в роли фактора, препят-
ствующего защите общечеловеческих интересов от угроз техно-
логической дегуманизации [18], поскольку дает возможность ис-
следовательским коллективам, их спонсорам и заинтересованным
государственным структурам скрыться от социального контроля с
помощью таких правовых инструментов, как интеллектуальная
собственность, коммерческая тайна, государственная тайна и т.д.
Обеспечение большей прозрачности в рассматриваемой сфере от-
ношений – это сейчас, по-видимому, одно из важнейших условий
дальнейшего развития геномики человека в тех направлениях, ко-
торые связаны с редактированием наследуемого генома.

В данной связи следует отметить, что Консультативный
комитет ВОЗ по разработке глобальных стандартов контроля и
надзора за деятельностью по редактированию генома человека в
своих первых рекомендациях, выпущенных в 2021 г. [19], пред-
ложил создать организационно-правовые условия для информи-
рования ВОЗ о проведении незаконных, неэтичных или небезопас-
ных исследований в русле идеи продвижения культуры открытой
науки. Комитет рекомендовал Отделу науки ВОЗ возглавить рабо-
ту по формированию механизмов информирования о такого рода
исследованиях, который включал бы в себя: «1) четкую систему
отчетности; 2) прозрачный процесс расследования; 3) поддержку
и защиту тех, кто выражает беспокойство» [20, с. 89].

Опыт, который будет накоплен ВОЗ в деле создания между-
народных механизмов поддержки и защиты ученых в их стремле-
нии противодействовать опасному развитию науки и технологий в
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сфере геномных исследований и технологий, потребует изучения
с целью возможности его учета в российском законодательстве.
С другой стороны, деятельность ВОЗ в этом направлении нужда-
ется в анализе также и с позиций национальной безопасности
России. Явное стремление ВОЗ взять на себя те функции по вы-
работке международных норм «мягкого права», которые до сих
пор осуществляло международное научное сообщество в лице
своих самоуправляемых институтов, требует осмысления в свете
того обстоятельства, что технологии редактирования генома че-
ловека относятся к технологиям двойного назначения. По мере
того, как развитие геномики человека будет все плотнее связано
с проблемами национальной безопасности, государства в новых
реалиях жесткой геополитической конкуренции будут стремить-
ся к проведению самостоятельной законодательной политики в
данной сфере. Но в любом случае необходимо, чтобы представи-
тели российского научного сообщества могли бы принимать
участие в выработке тех международных правил, на которые они
готовы ориентироваться в своей деятельности.

Очевидно, что наиболее полное согласование столь разно-
направленных интересов возможно лишь в рамках единого ком-
плексного нормативного акта, который обеспечивал бы макси-
мальные гарантии прав всех участников отношений в сфере
геномной медицины и защиту конституционно-правовых цен-
ностей общего блага. На данном этапе особое внимание, по-
видимому, должно быть уделено согласованию интересов испы-
туемых с интересами общества по развитию науки и технологий.
Трудности, которые при этом предстоит преодолеть, можно проде-
монстрировать на примере того, как аналогичная по своей сути про-
блема решается в глобальном пространстве медико-биологических
научных исследований, где активно формируется такая новая
сфера трудовой деятельности, как клинический труд, связанный с
участием добровольцев в проведении клинических экспериментов.

Первые масштабные исследования с широким привлечени-
ем людей в качестве объектов исследования осуществлялись, как
известно, «на пациентах психиатрических больниц и заключенных
в тюрьмах, в результате чего, например в США, возникла такая
форма организации, как тюремно-академический промышленный
комплекс» [22, с. 41]. Однако после серии скандальных разо-
блачений с середины 1990-х годов значительный объем научных
испытаний новых лекарств был перенесен в страны Восточной
Европы, Латинской Америки и Азии. На сайте «Управление здра-
воохранением РФ» опубликована статья С. Шах «Делокализация:
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клинические испытания лекарств на бедняках планеты», перепе-
чатанная из газеты Le Monde diplomatique за 2005 г., в которой
приводятся выразительные данные о зачастую фиктивном харак-
тере добровольного информированного согласия испытуемых на
участие в подобных экспериментах, о неоправданности рисков, о
недостаточной регламентации клинических опытов, о случаях ис-
пытания препаратов на людях до того, как их безвредность была
доказана на животных [23]. При учете этого опыта внутри страны
важно, помимо обеспечения высокого уровня информированности
участников экспериментов и т.д., разрабатывать специализиро-
ванные формы ответственности за нарушения прав человека в
данной сфере. При этом представляется необходимым проведение
в масштабах страны серии социологических исследований (вклю-
чающих в себя опросы пациентов-испытуемых, врачей и незави-
симых экспертов), которые позволили бы выявить возникающие
здесь юридически значимые проблемы, а также наиболее прием-
лемые для испытуемых способы компенсаций претерпеваемых
ими рисков и тягот.

Что касается обозначенной выше проблемы согласования
задач по обеспечению научно-технологического прогресса в об-
ласти геномики человека с правовой защитой будущих поколе-
ний людей и человечества как единой биосоциальной общности,
то она активно обсуждается сейчас в рамках дискуссий по пово-
ду возможности, необходимости и целесообразности редактиро-
вания генома человека, при котором изменения генома передают-
ся будущим поколениям. В центре дискуссий – вопросы о том,
является ли такое генетическое редактирование неприемлемым в
принципе, либо преждевременным, и в какой мере можно пойти
на риски клинического применения технологии редактирования
наследуемого генома, исходя из возможности перерастания лече-
ния в апгрейд. Здесь нуждаются в правовой защите, с одной сто-
роны, интересы людей, для которых редактирование наследуемо-
го генома – это жизненно важный шанс на рождение здорового
ребенка, а, с другой – общезначимые интересы, связанные с со-
хранением биосоциального единства человечества.

С позиций правового подхода исключительная сложность
решения этой проблемы обусловлена двумя обстоятельствами.
Прежде всего, следует отметить, что здесь потребуется регулиро-
вание на международном уровне общепланетарного масштаба:
нормативные ограничения перехода «наука – медицина» на на-
циональном уровне или на международном уровне регионального
масштаба «не имеют смысла, поскольку технологии, созданные в
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этих странах, рано или поздно попадают в “научные офшоры”,
откуда быстро распространяются по остальному миру» [24, с. 10].
Второй момент связан с еще большими трудностями принципи-
ального характера. В вопросе о клиническом применении техно-
логий редактирования наследуемого генома мы имеем дело не с
обычным поиском правового баланса между благом индивида и
общества, при котором общее благо выступает в качестве условия
блага каждого. Проблема в том, что для защиты интересов и блага
всего общества в данном случае необходимо выйти за границы
правового подхода и поступиться правомерными интересами от-
дельной социальной группы лиц с «неудобным» генетическим
статусом. Аргументы, согласно которым речь здесь идет об отно-
сительно небольшой группе лиц, и в подавляющем большинстве
случаев подобные проблемы медицина может решить иным спо-
собом1, с правовой точки зрения некорректны: каждый имеет
право на медицинскую помощь (ч. 1 ст. 41 Конституции РФ), а
также право на пользование результатами научного прогресса и
их практического применения (п. «b» ст. 15 Международного пакта
об экономических, социальных и культурных правах). По-видимому,
эта качественно новая ситуация требует переосмысления роли права
и его места в системе соционормативной регуляции на современ-
ном этапе развития техногенной цивилизации.

В настоящее время есть целый ряд признаков того, что ме-
ждународное медико-биологическое сообщество, которое пока
еще является главным субъектом правового регулирования в этой
сфере, в целом склоняется к осторожной смене регулятивной па-
радигмы от неправового по своей сути запрета на редактирова-
ние наследуемого генома – к правовым ограничениям на такое
редактирование, осуществляемое в медицинских целях. С точки
зрения права это единственно возможный путь: другой вариант
решения проблемы означал бы отказ от сущностного правового
принципа формального равенства людей в их свободе в одном из
важнейших направлений современного технологического разви-
тия и создание прецедента для регулирования в сфере иных на-
правлений НБИК-технологий. Для реализации такого подхода не-
обходимо перевести проблему соотношения блага индивида и
общего блага, выраженного через концепт прав будущих поколе-

1 Эту точку зрения отстаивал, в частности, профессор факультета молеку-
лярной и клеточной биологии университета штата Калифорния Ф.Д. Урнов на
состоявшейся в Москве в октябре 2020 г. конференции «Биоэтика и генетика:
вызовы XXI века» [25].
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ний, в правовую плоскость. Чтобы от деклараций о важности «со-
действия развитию солидарности между поколениями ради со-
хранения человечества на вечные времена», о недопустимости
«никаких посягательств на существо и формы человеческой жизни»
[26] и т.д. перейти к нормативно-правовому регулированию, надо
предложить юридическую конструкцию прав будущих поколений,
т.е. ввести данный концепт в русло правового принципа формаль-
ного равенства. В настоящий момент проблема нуждается в серь-
езной философско-правовой и юридико-догматической проработке.

3. Создание организационно-правовых условий
для развития геномной медицины как области

практического здравоохранения

Применительно к задачам развития геномной медицины как
сферы практической деятельности конституционно-правовой под-
ход к согласованию различных задействованных здесь интересов
связан прежде всего с конкретизацией закрепленного в ст. 7 Кон-
ституции РФ положения о социальном характере российского го-
сударства. В части реализации конституционного принципа соци-
ального государства главный вопрос, на который надо ответить,
звучит так: в какой мере развитие геномной медицины будет спо-
собствовать повышению социальной защищенности граждан в
области охраны здоровья?

Закрепленная в целом ряде программных документов ори-
ентация на персонализированную геномную медицину как на
важнейший элемент новой парадигмы здравоохранения, с одной
стороны, открывает очень заманчивые перспективы и вписывает-
ся в главный тренд развития современной медицины, а с другой –
несет в себе достаточно серьезные риски дисбаланса частных и
публичных интересов, на которые обращают внимание ряд отече-
ственных и зарубежных специалистов. В российском медицин-
ском сообществе не все согласны с таким выбором стратегии раз-
вития медицины на ближайшую перспективу [27, с. 63]. По мнению
некоторых специалистов, на данном этапе это не даст ожидаемого
результата и лишь обескровит иные направления медицинской
деятельности. Для российского общества эта проблема становится
особенно актуальной в условиях современных реалий, требующих
мобилизации ограниченных ресурсов во всех жизненно важных
сферах.

В зарубежной литературе также обращается внимание на
то, что генетическая медицина может вытеснять более насущные
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потребности общественного здравоохранения в интересах наибо-
лее обеспеченной части общества и в ущерб широким слоям насе-
ления [28, р. 37–38]. Здесь мы сталкиваемся с более общей про-
блемой, которую иногда формулируют как своего рода парадокс:
медицинские технологии, изначально призванные сгладить био-
логическое неравенство, приводят к появлению новых форм соци-
ального неравенства, что хорошо видно на примере вспомога-
тельных репродуктивных технологий, разрастающийся рынок
которых усиливает социальное неравенство в очень чувствитель-
ном для людей вопросе продолжения рода [29, с. 180].

Однако сторонники развития в сторону персонализирован-
ной геномной медицины исходят из того, что в рамках именно
социального государства может и должна быть востребована
стратегия перехода «к медицине, базирующейся на персонализи-
рованном, предиктивно-превентивном и партиципационном под-
ходах, обещающих революционизировать всю медицинскую
практику» [30, с. 13–14] и внести позитивные для всего общества
изменения не только в систему здравоохранения, но и в образ
жизни граждан, экономику медицины и т.д. В пользу геномной
медицины как стратегического направления развития российского
здравоохранения говорит и тот факт, что, как показывают совре-
менные исследования, «все болезни человека так или иначе связа-
ны с геномом, только одна группа является следствием дефекта в
структуре гена, а другая является нарушением регуляции экспрес-
сии генов генома» [31, с. 193]. И хотя далеко не все ожидания,
связанные с геномной медициной, к настоящему времени оправ-
дались, а некоторые обещания генетиков, возможно, были и пре-
увеличены (как заметил известный российский биоинформатик
М.С. Гельфанд, «если бы счастье не обещали, то денег бы никто
не дал» [32]), тем не менее персонализированный подход к диагно-
стике, терапии, профилактике и подбору лекарственных средств –
это уже не только перспектива, но и реальность, приносящая важ-
ные позитивные результаты [33].

Наряду с этим развитие геномной медицины порождает и
ряд иных проблем, связанных с согласованием различных соци-
альных интересов, решение которых также необходимо искать в
русле конкретизации конституционного положения о социальном
характере российского государства. Так, ведущие представители
медико-биологического сообщества уже давно говорят о необхо-
димости включить в стандарты ОМС преимплантационную гене-
тическую диагностику эмбрионов при наличии соответствующих
медицинских показаний. Такая практика принята уже во многих
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странах, однако у нас проблема до сих пор не решена1. Между
тем, если для семей стоимость процедуры очень высока (при от-
сутствии гарантий, что беременность наступит), то для государства
средства, необходимые для оплаты соответствующих процедур,
скорее всего, будут ниже тех совокупных расходов, которые из-за
недоступности для граждан преимплантационной генодиагности-
ки требуются для симптоматического лечения тяжелобольных
детей, выплаты соответствующих пособий, пенсий и т.п.2 В лю-
бом случае есть достаточно оснований говорить о необходимости
поиска баланса частных и публичных интересов в этом вопросе
путем включения данного вида генетической диагностики в систе-
му ОМС.

Если под этим углом зрения рассматривать предложения по
включению в ОМС (по примеру таких стран, как Дания, Бельгия и
Сингапур) другого вида генетической диагностики – неинвазив-
ного пренатального тестирования (НИПТ), то здесь возможность
достижения баланса различных социальных интересов далеко не
столь очевидна. И хотя НИПТ является безопасным и простым
методом, предоставляющим «возможность медицинскому спе-
циалисту и будущим родителям выстроить индивидуальный план
ведения беременности» [35, с. 35], а его результаты на выявление
синдромов Дауна, Эдвардса и Патау лучше, чем у традиционного
комбинированного теста, проводимого в рамках системы ОМС,
тем не менее против государственного финансирования такого
тестирования выступают те, кто опасается роста числа абортов3, а
также некоторые сообщества родителей, чьи дети страдают гене-
тическими заболеваниями, считающие, что такая государственная
политика носила бы неинклюзивный характер по отношению к их

1 Это нашло отражение в Приказе Министерства здравоохранения РФ от
31.07. 2020 г. № 803н (п. 20), где закреплено положение о том, что при выполне-
нии экстракорпорального оплодотворения в рамках территориальной программы
обязательного медицинского страхования преимплантационная генетическая
диагностика при наличии показаний осуществляется за счет личных средств и
иных средств, предусмотренных законодательством.

2 О значении проблемы говорит тот факт, что 5% новорожденных во всем
мире имеют те или иные генетические нарушения, при этом почти 30% коечного
фонда детских стационаров в странах с развитым здравоохранением занято
больными с наследственными и врожденными заболеваниями [34, с. 8].

3 Дополнительную актуальность этой проблеме придает то обстоятельство,
что в рамках НИПТ можно уже на девятой неделе с большой степенью вероятно-
сти определить пол будущего ребенка, и при этом у женщины, согласно россий-
скому законодательству, есть еще три недели, чтобы сделать аборт без медицин-
ских показаний.
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детям. С другой стороны, ученые из Нидерландов, которые про-
вели на эту тему специальное исследование, изучив аргументы
«за» и «против», пришли к выводу, что коммерциализация НИПТ
не способствует репродуктивной автономии женщины и является
несправедливой с социальной точки зрения [36, р. 194–198]. При-
менительно к России, перед государством стоят сейчас задачи,
связанные с расчетом медицинской и экономической эффективно-
сти НИПТ, определением места этого вида пренатального скри-
нинга в системе медицинской помощи беременным женщинам и
обозначением возможных источников финансирования [37].

Другая группа проблем геномной медицины, нуждающаяся
в конституционно-правовом анализе, включает в себя отдельные
спорные вопросы, возникающие в практике геномной медицины.
К их числу относится, в частности, вопрос о возможности исполь-
зования преимплантационного генетического тестирования (ПГТ)
для выбора пола будущего ребенка с целью обеспечения гендер-
ного баланса в семье. В ФЗ «Об основах охраны здоровья граждан
в Российской Федерации» (п. 4 ст. 55) введен запрет на выбор по-
ла будущего ребенка, который, на наш взгляд, в столь безогово-
рочном виде не соответствует положению ч. 3 ст. 55 Конституции
РФ, закрепляющей основания для ограничения прав человека.
Ведь если свобода родителей в выборе пола будущего ребенка не
нарушает свободу иных лиц (в данном случае – достоинство и са-
моидентификацию личности данного ребенка), а также не подры-
вает гендерный баланс в обществе (т.е. не противоречит ценностям
общего блага), то нет конституционных оснований столь жестко
вторгаться в репродуктивную свободу семьи при наличии техно-
логических возможностей для ее более полной реализации. Можно
и нужно, по-видимому, ограничить такую свободу определенны-
ми требованиями (например, о наличии в семье двух и более де-
тей одного пола), но это должны быть именно ограничения, а не
безоговорочный запрет.

В этом контексте заслуживает внимания дискуссия по поводу
использования ПГТ для проверки эмбрионов на донорскую со-
вместимость стволовых клеток с целью лечения больного сиблинга.
В российском законодательстве отсутствует запрет на осуществле-
ние соответствующих процедур, однако в юридической литерату-
ре высказываются предложения по его введению. На наш взгляд, с
правовой точки зрения нет оснований не использовать пуповин-
ную кровь новорожденного для лечения другого ребенка этой же
семьи, который с рождения имеет право пользоваться достиже-
ниями научно-технологического прогресса для охраны своего
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здоровья и медицинской помощи, гарантированных ч. 1 ст. 41
Конституции РФ. Рассуждения же о том, что новорожденный бу-
дет рассматриваться родителями как средство для лечения другого
ребенка, с правовой точки зрения не корректны, поскольку исхо-
дят из презумпции недобросовестного характера намерений роди-
телей, что унижает их достоинство, гарантированное в ч. 1 ст. 21
Конституции РФ. К этому можно добавить и всегда значимые для
права соображения здравого смысла, с позиций которого доста-
точно очевидно, что родители, предпринимающие экстраорди-
нарные усилия для спасения одного своего ребенка, будут ответ-
ственно относиться и к другому.

Не стоит в данном случае ссылаться (как это иногда делается)
и на действующий в российском законодательстве запрет на изъя-
тие тканей у живого лица, не достигшего 18-летнего возраста, по-
скольку речь здесь идет не об изъятии тканей у живого лица, а о
передаче отделенных от тела клеток пуповинной крови, которые в
ином варианте могли бы быть утилизированы или пожертвованы
в качестве донорского дара от родившей женщины. Другое дело,
когда имеется в виду отбор эмбриона с целью рождения донора
совместимой ткани или органа для больного сиблинга. Очевидно,
что с позиции приоритета интересов будущего ребенка законода-
тель должен исключить любые манипуляции, чреватые возможно-
стью осложнений для его здоровья. Неприемлемым с правовой
точки зрения был бы также произвол родителей в выборе эмбрио-
нов под свои интересы, например, с целью собственной «биоло-
гической страховки», обеспечения для себя более комфортных
условий общения с ребенком и его воспитания (например, известны
случаи, когда глухие родители хотели с помощью ПГТ гарантиро-
вать рождение ребенка с таким же генетическим дефектом) и т.д.
Не следует по указанным выше причинам создавать законода-
тельные условия и для евгенических практик, связанных с отбо-
ром эмбрионов.

С учетом сказанного, представляются обоснованными пред-
ложения Е.Е. Богдановой, по мнению которой 1) применение ПГТ
для проверки эмбрионов на донорскую совместимость с целью
лечения больного сиблинга должно быть разрешено законодате-
лем только при наличии достаточно серьезных медицинских по-
казателей и при условии надлежащего судебного надзора или над-
зора со стороны специального органа (например, органа опеки и
попечительства) и 2) должен быть установлен запрет (и введена
надлежащая ответственность медиков и родителей) на применение
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ПГТ для отбора эмбрионов, нацеленных на рождение ребенка с
серьезным заболеванием или инвалидностью [38, с. 49].

В плоскости конституционно-правового подхода к согласо-
ванию интересов в сфере геномной медицины заслуживает вни-
мания и такая проблема, как чрезмерная дороговизна создаваемых
генетических препаратов, которая в немалой степени обусловлена
необходимостью покупать лицензию на изготовление препарата,
стоимость которой, по оценке специалистов, нередко доходит для
97% от рыночной цены [39].Эту проблему неоднократно озвучивал
в своих выступлениях проректор по научной работе и руководи-
тель Центра высокоточного редактирования и генетических техно-
логий для биомедицины РНИМУ им. Н.И. Пирогова Д.В. Ребриков
[40], предлагавший вместо серийного выпуска препарата (что тре-
бует получения лицензии), изготавливать его под конкретного ре-
бенка. Для этого необходимо внести изменения в законодательство,
которые дадут возможность применять в этих ситуациях принцип
hospital exemption. Данный принцип «исключения для больнично-
го производства», действующий в целом ряде государств [41], по-
зволяет использовать лекарственный препарат только в больнице,
где он создан, в рамках процедуры ускоренного рассмотрения,
ускоренного утверждения и условной регистрации. Другой путь
ускоренного решения проблемы, как отмечал Д.В. Ребриков, –
внесение соответствующих изменений в законодательство ЕАЭС.

В настоящее время практика пошла по второму пути. С пра-
вовой точки зрения такая возможность обеспечена тем, что «До-
говор о Евразийском экономическом союзе» содержит раздел VII
«Регулирование обращения лекарственных средств и медицин-
ских изделий», ст. 30 которого закрепляет общие принципы об-
ращения лекарственных средств в государствах – членах Союза.
В Соглашении о единых принципах и правилах обращения меди-
цинских изделий (изделий медицинского назначения и медицин-
ской техники) в рамках Евразийского экономического союза,
принятом в развитие этого Договора, под обращением медицин-
ских изделий понимается «проектирование, разработка, создание
опытных образцов, проведение технических испытаний, исследо-
ваний (испытаний) с целью оценки биологического действия,
клинических испытаний, экспертизы безопасности, качества и
эффективности медицинских изделий…» [42].  В сентябре 2022 г.
решением Совета Евразийской экономической комиссии Правила
регистрации и экспертизы лекарственных средств для медицин-
ского применения были дополнены приложениями 26 и 27, в ко-
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торых введены процедуры условной регистрации и ускоренной
регистрации лекарственных средств [43].

Очевидно, что необходимость подобных способов решения
проблемы свидетельствует о недоработках со стороны россий-
ского законодателя, не отвечающего должным образом на соот-
ветствующий социальный запрос. Другие важные направления
приложения усилий законодателя связаны, на наш взгляд, с реали-
зацией обсуждаемых в юридическом сообществе предложений по
распространению на сферу фармацевтики правового института
принудительного лицензирования изобретений и снятия запрета
на параллельный импорт, позволяющего зарубежным компаниям
под предлогом защиты от контрафактной продукции контролиро-
вать ценообразование и дистрибуцию товаров на территории Рос-
сии. Сторонники такой постановки задач предлагают уйти от до-
минирующего в российской цивилистике мифологизированного
представления об интеллектуальной собственности в русле рас-
ширения возможностей судебной защиты публичного интереса1.

Заключение

Конституционно-правовая модель согласования интересов в
сфере геномики человека – это первый шаг к формированию кон-
цепции развития соответствующего законодательства, призванной
обеспечить баланс различных задействованных в данной сфере
прав человека, конституционных ценностей общего блага и фун-
даментальной потребности человечества в сохранении своего
биосоциального единства. Разработка такой концепции и ее опе-
ративная конкретизация в действующем законодательстве (прежде
всего – в Основах охраны здоровья граждан и в кодифицированном
нормативно-правовом акте о научно-технологической деятельно-
сти, который необходимо принять в ближайшее время) является
сейчас одной из актуальных задач юридической науки, решение
которой требует более активного взаимодействия юристов с пред-
ставителями медико-биологического и биоэтического сообществ
страны без согласия правообладателей.

1 Обоснование этих предложений дано, в частности, в серии публичных
выступлений директора Международного центра конкурентного права и полити-
ки БРИКС А.В. Иванова. См., напр.: Legal Talks: Алексей Иванов, ИС и антимо-
нопольное регулирование: параллельный импорт, принудительные лицензии.
URL: www https://vc.ru/u/783287-nadmitov-live/313783-legal-talks-aleksey-ivanov-
is-i-antimonopolnoe-regulirovanie-parallelnyy-import-prinuditelnye-licenzii [44].

https://sudact.ru/law/reshenie-soveta-evraziiskoi-ekonomicheskoi-komissii-ot-03112016_14/
https://sudact.ru/law/reshenie-soveta-evraziiskoi-ekonomicheskoi-komissii-ot-03112016_14/
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П.Д. Тищенко

КАЗУС ХЭ ЦЗЯНЬКУЯ И КИТАЙСКАЯ ЕВГЕНИКА

Аннотация. Может показаться странным, что приговоренный к трем го-
дам тюремного заключения и отбывший свой срок китайский ученый Хэ Цзянь-
куй сразу после освобождения получает возможность организовать лабораторию
и начать PR-кампанию, в том числе на международном уровне, по продолжению
своих исследований коммерческих программ редактирования генома эмбрионов
человека в медицинских и, возможно, евгенических целях. Подчеркивается, что
понять ситуацию вокруг Хэ Цзянькуя возможно лишь в контексте политики ре-
форм и открытости Дэн Сяопина. Рассматриваются особенности китайской евге-
нической программы, в которой сочетаются две тенденции: гуманизм и сциен-
тизм. Отмечается системная реакция китайского права и биоэтических регуляций
на казус Хэ Цзянькуя. Описывается политическая и идеологическая борьба во-
круг его (Хэ Цзянькуя) инновационных программ в области редактирования ге-
нома эмбрионов человека. Предлагается понятие такта для характеристики пред-
ставлений о прагматизме китайской политической культуры. Отмечается особая
роль идеи гармонии в политической философии Си Цзиньпина и биоэтических
дискурсах. Обсуждаются возможности и последствия новых попыток Хэ Цзянь-
куя добиться клинического успеха в лечении тяжелых наследственных заболева-
ний и возможного улучшения когнитивных качеств человека.

Ключевые слова: гуманизм, Дэн Сяопин, китайская евгеника, конфуциан-
ство, политика открытости и реформ, редактирование генома эмбрионов, сциен-
тизм, Си Цзиньпин, такт, Хэ Цзянькуй.

В конце 2019 г. китайский биофизик Хэ Цзянькуй был при-
говорен к трем годам лишения свободы за «незаконную медицин-
скую практику». Им были осуществлены первые в мире экспери-
менты по редактированию генома эмбрионов человека, приведшие
к рождению детей – сначала двух близнецов (девочек), а затем
еще одной девочки, о существовании которой известно лишь из
упоминания в решении суда. Целью редактирования было вос-
произведение существующей в природе мутации CCR5-Δ32, ко-
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торая обеспечивает резистентность к ВИЧ-инфицированию. Если
о целях применения технологий редактирования генома эмбрио-
нов у близнецов достаточно подробно известно из сообщения Хэ
Цзянькуя на II Международном саммите по редактированию ге-
нома человека в Гонконге (2018) и неопубликованной статьи в
журнале Nature [1], то об эксперименте, завершившемся рождением
третьей девочки, не известно ничего. Вся информация о состоя-
нии здоровья девочек с «отредактированным геномом» засекрече-
на. Сам Хэ в своих интервью утверждает, что девочки развивают-
ся нормально.

Напомним, что реакция международной научной обществен-
ности на сообщения об экспериментах Хэ была негативной. В упо-
мянутой выше статье в журнале Nature после скрупулезного анали-
за результатов, описанных в рукописи Хэ, представительная группа
экспертов сделала вывод о том, что ни научное качество исследо-
вания, ни его этико-правовое обеспечение не соответствуют со-
временным требованиям. О несвоевременности проведения такого
рода экспериментов заявили также российские генетики и биоэти-
ки [2]. Негативно отреагировали на эти эксперименты китайские
ученые, работающие в США, указывая на возникшие у них серь-
езные репутационные издержки [3]. Осудили их и китайские био-
этики, отметив значительные нарушения китайского законодатель-
ства и международных этических норм проведения экспериментов
на людях [4]. Недостаточное обоснование клинической необходи-
мости применения новой технологии и методологические просчеты
были отмечены ведущими специалистами в этой области. В заклю-
чительном коммюнике III cаммита, состоявшегося весной 2023 г.,
было повторено заявление о преждевременности проведения экс-
периментов с редактированием генома эмбрионов человека [5].
Но, понимая, что эксперименты по редактированию генома эм-
брионов человека с необходимостью начнутся в ближайшей
исторической перспективе, ВОЗ в 2021 г. разработала правила
надлежащего управления (good governance) испытания этих тех-
нологий [6].

Следственная группа, созданная Комиссией здравоохране-
ния Китая в провинции Гуандун, 21 января 2019 г. опубликовала
предварительный отчет, в котором говорится, что Хэ Цзянькуй
нарушил правительственные запреты и провел исследование «в по-
гоне за личной славой и выгодой». В том же году он был пригово-
рен судом к трем годам тюремного заключения и крупному де-
нежному штрафу. Соответствующие административные органы
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ввели запрет для Хэ на последующие исследования в области ре-
продуктивных технологий.

Принципиально важно, что руководящие органы КНР отне-
слись к критике как внутри страны, так и из-за рубежа со всей
серьезностью. За три года, в течение которых Хэ находился в заклю-
чении, благодаря скоординированным усилиям соответствующих
комитетов Всекитайского собрания народных представителей,
Министерства науки и технологий и Национального комитета
здравоохранения была осуществлена реформа системы регулиро-
вания генетических исследований и исследований человеческих
эмбрионов путем внесения новых статей и редактирования уста-
ревших в Гражданском и Уголовном кодексах Китая, была также
разработана соответствующая система подзаконных актов для на-
учных организаций и университетов. Целью этой реформы было
обеспечение политики открытости научных исследований, под-
держка международного научного сотрудничества и сотрудничества
в области образования. Разработанное законодательное обеспече-
ние научной деятельности в области репродуктивных технологий
в настоящее время соответствует международным стандартам и
рекомендациям доклада ВОЗ по надлежащему управлению (good
governance) в данной области.

Нужно отметить, что подобная чувствительность к критике
из-за рубежа (прежде всего США и Европы) является проявлени-
ем не слабости, а умения различить внешнюю покладистость и
непоколебимую приверженность своим стратегическим интере-
сам. Тогда, когда речь не идет об обеспечении стратегических ин-
тересов, реакция на критику из-за рубежа минимальная (как реак-
ция на критику нарушений в области прав человека). Иное дело,
когда речь идет о стратегических интересах. Подготовленный в
1995 г. Евгенический закон был переименован в закон «О здоро-
вье новорожденных и матерей» в связи с возникшими нареканиями
от зарубежных генетиков и политиков. В 1997 г. западные генетики
(прежде всего британские) резко выступили против разработанно-
го в КНР закона, разрешающего принудительную стерилизацию
по евгеническим показаниям, на пороге проведения конгресса по
медицинской генетике в Китае [7]. Закон был отредактирован, а
Конгресс проведен. Китайские генетики получили возможность
укрепить жизненно важные для своего развития международные
связи. Что касается китайских евгенических программ, то и они
вряд ли сильно пострадали, поскольку между принуждением и
добровольностью существует заметная «диалектическая» связь.
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Поэтому со стороны можно было ожидать, что успешная
карьерная траектория Хэ будет прервана тюремным заключением.
Но, освободившись, он практически немедленно организовал ис-
следовательскую лабораторию, которая объявила о планах разра-
ботки генетических технологий лечения тяжелых наследственных
заболеваний, уделяя особое внимание миодистрофии Дюшена.

24 ноября 2022 г. Хэ Цзянькуй объявил на своей личной
странице в Weibo о создании лаборатории в пекинском районе
Даксин и активно рекламировал свой план исследований редких
заболеваний в социальных сетях и прессе, назвав его «новой от-
правной точкой, новым путешествием». 13 февраля 2023 г. изда-
ние Nature News сообщило, что Хэ Цзянькуй принял участие в
онлайновом мероприятии по обмену опытом, организованном
Кентским университетом (Великобритания) и посвященном во-
просам регулирования жизненной этики. Многие ученые были
разочарованы его выступлением, которое, по их мнению, было
«рекламным трюком», оставляющим «впечатление продавца» [8].
Аналогичное разочарование и критику в адрес выступления Хэ
Цзянькуя высказало и китайское научное сообщество. Об этом
речь пойдет ниже.

Казус Хэ может показаться странным и непоследовательным,
если рассматривать его вне политической линии четырех модерни-
заций Дэн Сяопина и его специфического прагматического подхода.

Евгеническая программа в политике четырех модерниза-
ций Дэн Сяопина. Многое в отмеченных странностях объяснит
учет смысла политической линии и философии Дэн Сяопина, ко-
торый после провальных лет Культурной революции и смерти
Мао Цзэдуна в 1976 г. выдвинул концепцию четырех модерниза-
ций: науки и технологии, промышленности, сельского хозяйства и
обороны, которая обозначала не просто новые цели реформ, но и
радикальный разворот от идей автаркии, изоляционизма и само-
достаточности председателя Мао к идеям «реформ и открытости».
Причем первая модернизация (науки и технологий) рассматрива-
лась как основная. Поэтому в китайской политике возникла уста-
новка на постоянное расширение международного сотрудничества
в области науки, технологий и образования. При этом, как полагал
Дэн Сяопин, реализовать программы модернизации невозможно
без качественного улучшения человеческого потенциала КНР.

Для решения задач модернизации под его руководством бы-
ла разработана не только концепция «социализма с китайской
спецификой», но и новый государственный вариант евгенической
программы. Речь идет о новом варианте, поскольку в 1945 г. при
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правительстве Гоминьдана в Китае уже была разработана госу-
дарственная евгеническая программа. После поражения Гоминь-
дана в войне с Коммунистической партией Китая и августовской
сессии ВАСХНИЛ 1948 г., приведшей к идеологической победе
идей Мичурина и Лысенко в СССР, эта программа была прекра-
щена. В Китае также победили мичуринцы и лысенковцы. При
этом следует отметить, что китайские генетики, в отличие от со-
ветских, не подвергались массовым политическим репрессиям и, в
значительном большинстве, продолжили преподавание и свои ис-
следования, хотя и с перерывами (1948–1956; 1966–1976).

Поэтому, когда Дэн Сяопин начал претворение в жизнь но-
вой евгенической политики, то он мог опираться на поддержку
генетиков, получивших образование в китайских университетах и
университетах США и Европы до прихода коммунистов к власти,
а также значительного числа их учеников. Были живы участники
подготовки первой китайской государственной программы. Среди
них активную роль играл Тан Цзяжен (C.C. Tan или Tan Jiazhen),
который был учеником Т. Моргана (Th.H. Morgan), Ф. Добжан-
ского и Г. Стёртеванта (H. Sturtevant). К началу реформ Дэн Сяо-
пина он создал и возглавлял кафедру генетики в университете
Фудань, а в 1980 г. организовал и возглавил Исследовательский
генетический институт при том же университете. В 80-е годы бы-
ли созданы Китайская научная евгеническая ассоциация, Китай-
ская ассоциация евгеники и высшего воспитания и региональные
евгенические ассоциации, которые способствовали быстрому по-
явлению кафедр евгеники в большинстве китайских университе-
тов, изданию учебной литературы и разработке многочисленных
программ по евгеническому воспитанию населения. Их работу
координировал Комитет по контролю за рождаемостью.

Кроме того, необходимо отметить обстоятельство, которое
предопределило технократический менталитет китайских евгени-
ков. В тяжелое десятилетие Культурной революции (1966–1976),
когда многие генетические исследования были прекращены, вы-
живанию генетического сообщества способствовала поддержка
ученых, инженеров и руководителей промышленности, связанной
с ядерными и оборонными исследованиями. В отношении этой
группы, несмотря на все идеологические пертурбации, проводи-
лась политика контролируемой и ограниченной сферой научно-
технического сотрудничества «открытости». Китай после разрыва
с СССР (после смерти И.В. Сталина) расширил международное
сотрудничество в этих областях с развитыми капиталистическими
странами. В страну поступала научная и технологическая литера-
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тура. В идеологическом смысле от ученых и инженеров требова-
лись лояльность, научно-техническая компетентность и эффек-
тивность.

Поэтому в этой среде сложился общенаучный технократиче-
ский сциентистский этос, который оказался очень созвучен праг-
матическому настрою реформ Дэн Сяопина. Не случайно, что ев-
геническая программа Дэн Сяопина, известная как программа
«одного ребенка», была основана на недобровольной демографи-
ческой политике, директивном медико-генетическом консульти-
ровании, ограничениях для вступления в брак и других принуж-
дающих мерах [9]. Цель этой программы звучала так: «Рожай реже,
позже и лучше». За 40 лет евгеническая программа Дэн Сяопина,
безусловно, в постоянно обновляемом виде, сохранила свой тех-
нократический настрой. Изменение политики одного ребенка с
2016 г. на политику двух и, для некоторых провинций, трех детей
не изменило общей евгенической политики, направленной на
улучшение качества китайской популяции. Новейшим проявлени-
ем является массовое движение за «маточную мораль», предпола-
гающую рачительное использование женщиной своей матки для
вынашивания хороших, а не дефективных плодов [10].

Сциентизм и технократизм – мощные, но не единственные
идейные тенденции, определяющие динамику китайских реформ.
Не следует забывать, что Китай не отказался от коммунистиче-
ских идей. Социализм с китайскими особенностями включает в
себя ценностную составляющую, настаивая на том, что рыночные
механизмы хозяйствования и научно-технологический прогресс –
это средства на пути улучшения жизни людей и построения гар-
моничного общества, а не цель, значимая сама по себе. Поэтому в
противовес сциентистским и технократическим идеям в Китае
активно исследуются проблемы современного гуманизма, кото-
рые сочетают три идеологических подхода: традиционная конфу-
цианская философия, гуманистические идеи западного типа и со-
временный вариант марксистского понимания гуманизма. Полезно
подчеркнуть, что китайский эквивалент для термина «евгеника»
имеет древние корни в концепции юшенг (yousheng – благородное
рождение), подробно развитой в конфуцианской философии. Он
сочетал в себе и обеспечение рождения здорового ребенка (меры
по оздоровлению спермы отца, крови матери и воспитания плода),
и поддержание здоровья и здорового образа жизни, и получение
высококачественного образования.

Биоэтические исследования, ориентирующиеся на западную
философию, предлагают не столько заимствование западных
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принципов и правил, сколько обоснование определенного рода
конгруэнтности китайских традиционных ценностей в медицине и
современных этико-правовых регуляций [11]. Вместе с тем посто-
янно подчеркивается, что в китайской современной медицинской
этике примат отдается не индивидуалистическому принципу ав-
тономии, а интерпретируемому сквозь призму семейных ценно-
стей принципу благотворительности. То, что от себя добавляет
китайская биоэтика и китайская идеология в целом – это принцип
гармонии. Вопрос не только в том, чтобы люди, затронутые общей
проблемой, соглашались на определенные действия со стороны
других, заключив своеобразный моральный или правовой дого-
вор. Необходимо стремиться к тому, чтобы в результате достиг-
нутого согласия ценности и интересы участников взаимодействия
(врачей, пациентов, членов семьи и других затронутых людей)
развивались бы гармонично.

Марксистские идеи вместе с идеями Мао Цзэдуна и дру-
гих классиков марксизма-ленинизма образуют ядро современ-
ной идеологии КПК. Следует отметить примечательный факт. На
формирование идей современного марксистского гуманизма в Ки-
тае серьезное влияние оказывают идеи основоположника россий-
ской биоэтики академика И.Т. Фролова [13], известного книгой
«Генетика и диалектика» [14], завершившей идеологический раз-
гром лысенковщины в нашей стране, и его решающей ролью в
инициации советского проекта «Геном человека» (совместно с
А.А. Баевым и В.А. Энгельгардтом). Будучи членом Политбюро
ЦК КПСС и помощником М.С. Горбачева, он смог убедить руко-
водство страны в необходимости начала финансирования этого
проекта в условиях острейшего политического и экономического
кризиса конца 80-х годов. В своих политических взглядах на ре-
формы в СССР он симпатизировал идеям Дэн Сяопина.

В идеологической жизни коммунистического Китая проис-
ходит постоянное соперничество сциентистских и гуманистиче-
ских мировоззрений, что позволяет некоторым исследователям
говорить о двух культурах, возникших в ходе реформ Дэн Сяопи-
на [15]. Поэтому необходимо учитывать, что внутри Китая суще-
ствует мощное сопротивление планам Хэ Цзянькуя. Так, 2 марта
2023 г. в Пекине состоялась представительная конференция «Вы-
зовы и ответы на этические вопросы управления наукой и техно-
логиями», в которой приняли участие генетики, биоэтики, врачи и
политики [16]. В единогласно принятой резолюции утверждается:
«Мы решительно осуждаем позицию Хэ Цзянькуя и его отказ за-
думаться о своих преступных действиях, связанных с нарушением
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этических норм и правил редактирования генов, а также его вво-
дящую в заблуждение маркетинговую кампанию по исследованию
редких заболеваний, не имеющую под собой научной и этической
основы. Мы предлагаем регулирующим органам начать расследо-
вание предполагаемого повторного нарушения Хэ Цзянькуем на-
учной добросовестности, этических норм, законов и правил» [16].

Одновременно была подчеркнута необходимость соблюде-
ния четырех условий для разрешения на проведение инновацион-
ных экспериментов на человеке (включая эмбрионы). Во-первых,
соблюдение законодательства и принятых международных этиче-
ских принципов. Экспертиза проектов независимыми этическими
комитетами. Во-вторых, общественное междисциплинарное об-
суждение социальных рисков инноваций. В-третьих, прозрачность
в проведении исследований, необходимая для сохранения доверия
к научным экспериментам на людях, и внутри страны, и на между-
народном уровне. В-четвертых, открытость для международного
научного сообщества, которая обеспечивала бы высокую мораль-
ную и профессиональную репутацию китайских ученых и миро-
вое признание их достижений.

Эти требования направлены не на запрет исследований в
области редактирования геномов эмбрионов человека, но лишь на
выполнение принятых в Китае и других странах этических и пра-
вовых норм. Сами евгенические идеи, заложенные в доктрине ре-
форм и открытости Дэн Сяопина сомнению не подвергаются.
Они сохраняются и качественно модернизируются в программах по-
строения гармоничного общества председателя КНР Си Цзиньпина.

Вектор исследовательской и предпринимательской активности
Хэ Цзянькуя хорошо вписывается в это направление китайской
евгенической программы. Это предположение получает дополни-
тельное подтверждение. По данным исследований на мышах му-
тация CCR5-Δ32, использованная Хэ, вызывает улучшение их
интеллектуальных способностей, памяти и обучаемости [17]. На
основании этого можно предполагать, что его возможная под-
держка со стороны академических и государственных органов (без
этого он не сможет получить разрешение на исследовательскую
работу согласно новым правилам) будет связана с ожидаемым
вкладом в реализацию как программы негативной евгеники («ис-
правления» патологических мутаций), так и позитивной – улучше-
ния интеллектуальных качеств будущих поколений китайцев. В свя-
зи с этим необходимо учесть влияние евгенических программ на
традиционное конфуцианское понимание государства как боль-
шой семьи. Важным аспектом заботы о жизнеспособности (ви-
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тальности) членов этой семьи становится забота о ее националь-
ном геноме. Тем самым патерналистская забота о членах семьи,
старших о младших, включает заботу о еще нерожденных буду-
щих гражданах Китая.

Нужно отметить, что евгенические программы органично
дополняются образовательными программами, которые строятся
согласно идеям Дэн Сяопина на строго соблюдаемом меритологи-
ческом подходе, т.е. строго на основе оценки знаний. Во время
культурной революции преимущества для поступления в вузы
получали активные участники движения хунвейбинов, представи-
тели пролетариата и крестьянства. Образование стало дополни-
тельным инструментом качественного улучшения человеческого
потенциала. Посол Китая при Европейском Союзе Чанг Минг
подчеркнул в речи на Китайско-Европейском форуме «Развитие
через открытость. Взаимная выгода через кооперацию»: «Сорок
лет назад господин Дэн Сяопин принял смелое решение о возоб-
новлении вступительных экзаменов в колледжи после десятилетне-
го перерыва. Я был одним из миллионов тех, кто сдал этот экзамен.
Благодаря этому я смог поступить в колледж, позже поступить на
дипломатическую службу и сегодня выступаю перед вами в каче-
стве посла. Подобные истории произошли со многими людьми
моего возраста и молодыми поколениями в Китае» [18].

Существенным элементом образовательных программ,
обеспечивающих улучшение качества человеческого потенциала,
выступает принцип открытости Дэн Сяопина, предполагающий
широкую программу международного научно-технического со-
трудничества и сотрудничества в области образования. Только в
США ежегодно обучаются сотни тысяч китайских студентов и
аспирантов (как за счет государства, так и за свой счет). Ежегодно
китайское правительство проводит конкурсы на лучшие результа-
ты исследований молодых ученых, работающих в Америке, при-
суждая достаточно высокие денежные премии и вручая сертифи-
каты высокого качества полученного образования. Лауреаты этих
премий после возвращения в Китай имеют преимущества в получе-
нии государственного финансирования коммерческих и научных
стартапов. Одним из таких лауреатов как раз и был Хэ Цзянькуй в
2011 г. Он получил Ph.D. в Университете Райса и обучался техно-
логии CRISPR/Cas редактирования генома в Стэнфордском уни-
верситете. Сразу по возвращении из США домой он смог органи-
зовать при Южном университете наук и технологий (провинция
Шэньчжэнь) лабораторию и биотехнологическую компанию,
сумевшую аккумулировать как государственные, так и частные
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(в том числе и за счет краудфандинга) финансовые ресурсы.
В рамках социальных программ, посвященных XIX съезду КПК в
2017–2018 гг., Хэ представлялся в центральных средствах массо-
вой информации КНР как мировой лидер «третьего поколения тех-
нологий редактирования геномов». Сразу после заявления Хэ на II
Международном саммите по редактированию генома человека в
Гонконге в китайских средствах массовой информации появились
сообщения о «грандиозном успехе китайской науки». Хэ воплощал
результат программы формирования новых улучшенных китайцев.

Характеризуя политическую философию Дэн Сяопина, ис-
следователи подчеркивают его прагматизм. Найти аналог для по-
нимания в европейской этической традиции трудно, но, вероятно,
ближе всего понятие такта – поступок не должен автоматично
следовать из законов. Он их должен учитывать, но в соответствии
с интуитивно понимаемой уместностью, своевременностью, со-
размерностью и осмысленностью – целями, определенными гене-
ральной линией Компартии Китая. Например, одни и те же законы
используются для построения храмов и казарм. В этом проявляет-
ся не власть закона, а власть использующего закон в своих кон-
кретных целях человека.

Одной из таких конкретных целей является ускоренная
трансляция достижений науки в сферу бизнеса и частного пред-
принимательства. Но эти сферы регулируются другими законами
и, будучи приоритетными, создают бреши в китайском законода-
тельстве, регулирующем биомедицинские исследования. «Обес-
печение соблюдения закона всегда было проблемой в китайской
системе управления научными исследованиями. Хэ Цзянькуй ис-
пользовал уязвимость системы, на которую китайское сообщество
биоэтиков уже давно обращает внимание регуляторов. Прежде
всего случай Хэ продемонстрировал опасность увеличивающегося
разрыва между национальным стремлением ученых к сотрудниче-
ству с промышленностью и частными предприятиями и хрониче-
ским пренебрежением к созданию для них соответствующей эти-
ческой и регулирующей инфраструктуры» [19]. Иными словами,
нормативно-правовая база, разработанная в одной сфере, оказа-
лась неуместной в другой. С учетом приоритета трансляционных
задач Хэ мог и, вероятно, еще сможет реализовать свой проект,
найдя зазор между разными нормативными системами.

Можно также предположить, что после жесткой критики со
стороны представляющих гуманистическую культуру специали-
стов в области биоэтики проекты Хэ будут оформлены в соответ-
ствии с новым законодательством, отвечающим международным
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стандартам. После этого они, скорее всего, будут одобрены и
осуществлены, спровоцировав в других странах эффект домино.
Будем надеяться, что рекомендации по надлежащему управлению
(good governance) этих экспериментов будут учтены ВОЗ и приве-
дут к созданию международного реестра, обмену информацией и
мониторингу отдаленных последствий экспериментов по редакти-
рованию генома эмбрионов человека. Судя по первоначальным
планам Хэ, эти эксперименты будут осуществлены в виде частной
инициативы, поддерживаемой крупной, возможно, американской
клиникой, специализирующейся в области новых репродуктивных
технологий, ориентированной на состоятельных клиентов. Пока
технологии не отлажены в должной степени и не запущены в мас-
совое производство, такой подход вполне оправдан. В качестве
«вишенки» на торте клиентам помимо исправления «поломок» в
геноме эмбрионов можно будет, после дополнительных исследо-
ваний, предложить улучшение интеллекта или иных полезных
качеств «отредактированных» будущих детей.

Позиция государства в данном случае будет определяться
тремя стратегическими интересами. Во-первых, обеспечением
открытости в области научно-технологического сотрудничества и
образовательных программ. Поэтому разработанные правила
должны быть соблюдены (соответствовать международным стан-
дартам). Во-вторых, ответственность за неблагоприятные послед-
ствия экспериментов будет возложена на экспериментаторов.
Можно предполагать, учитывая это обстоятельство, что штраф
(около 434 000 USD), возложенный на Хэ решением суда, обеспе-
чивал медицинское обслуживание девочек, рожденных в результа-
те эксперимента. В-третьих, как только технологии, используемые
Хэ, будет отлажены, признаны безопасными и эффективными, а
также относительно доступными, они будут использованы в ки-
тайской евгенической программе.
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ЭТИЧЕСКИЕ ВОПРОСЫ В РЕАЛЬНОЙ
КЛИНИЧЕСКОЙ ПРАКТИКЕ

Аннотация. Этические вопросы, связанные с генетическим тестировани-
ем, приобрели большую актуальность из-за быстрого прогресса молекулярно-
генетических технологий. Научные открытия послужили причиной того, что
этика, имеющая прямое отношение к проблемам человеческой жизни, не только
становится объектом пристального внимания специалистов, но в самом широком
смысле оказывается связующим звеном между наукой и обществом. Эта связь
может помочь наладить и углубить доверие общества к науке, ученым и науч-
ным разработкам. В главе описываются частые клинические ситуации, с кото-
рыми ежедневно сталкиваются специалисты в области генетики, намечаются
возможные пути решения возникающих противоречий.

Ключевые слова: клиническая практика, сообщение диагноза, информи-
рованное добровольное согласие, использование биоматериала, этические аспек-
ты второго профессионального мнения.

Введение

Этические вопросы, связанные с генетическим тестирова-
нием, приобрели большую актуальность из-за быстрого прогресса
молекулярно-генетических технологий. Первая публикация, по-
ставившая под сомнение клиническую значимость объема полу-
ченных данных, вышла одновременно с результатами проекта
«Геном человека» [1]. Уже тогда стал прослеживаться разрыв ме-
жду стремительно возрастающими лабораторными возможностя-
ми и знаниями, накопленными человечеством. Научные открытия
послужили причиной того, что этика, имеющая прямое отношение
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к проблемам человеческой жизни, не только становится объектом
пристального внимания в кругу специалистов, но в самом широ-
ком смысле становится связующим звеном между наукой и обще-
ством. Эта связь может помочь наладить и углубить доверие об-
щества к науке, ученым и научным разработкам.

Впервые этические принципы медицинской генетики были
сформулированы в 1997 г. в программе Всемирной организации
здравоохранения (ВОЗ) по генетике человека [2], где изложены
этические принципы деятельности генетической службы. Также
эти принципы отражены в руководствах и документах, касающих-
ся защиты прав человека (например, в Конвенции о правах челове-
ка и биомедицине) [3]. В России общие правила поведения врача
по отношению к пациенту изложены в Федеральном законе «Об
основах охраны здоровья граждан в Российской Федерации» [4].
Принят и Федеральный закон «О государственном регулировании
в области генно-инженерной деятельности», регламентирующий
подобные исследования на человеке [5].

В предыдущей публикации (см. монографию «Социогума-
нитарные контуры геномной медицины», 2021 г.) раскрываются
этические проблемы медицинской генетики, обусловленные спе-
цификой генетической информации, отмечается необходимость
переоценки подходов в биоэтике, включая общение врача и паци-
ента [6]. В текущем издании мы постарались описать частые кли-
нические ситуации, с которыми ежедневно сталкиваются специа-
листы в области генетики, и попытались предположить возможные
пути решения возникающих противоречий.

Сообщение диагноза

Генетические исследования могут вызвать ряд этических и
социальных вопросов. Вероятнее всего, это связано с тем, что в
генетическом консультировании единицей является семья, из-за
чего генетическая информация становится не совсем персональ-
ной и затрагивает интересы родственников. В связи с этим одним
из первых этических вопросов, с которым сталкиваются клини-
цисты, является вопрос сообщения диагноза и, связанный с ним,
информированного согласия.

Кому в первую очередь сообщать результат генетического
тестирования? Какой объем информации и при каких обстоятель-
ствах сообщать пациенту? Важно определить, должно ли в рамках
генетического консультирования существовать «право не знать»?
Если у одного обследованного человека есть генетическая пред-

http://eu.china-mission.gov.cn/eng/dshdjh/201812/t20181201_8268993.htm
https://www.thehastingscenter.org/is-chinese-bioethics-ready-to-move-forward-from-the-crispr-baby-scandal/
https://www.thehastingscenter.org/is-chinese-bioethics-ready-to-move-forward-from-the-crispr-baby-scandal/
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расположенность к заболеванию, имеет ли это последствия для
других членов его семьи?

Что касается объекта получения информации, то, согласно
правилу о конфиденциальности, информация о генетическом ста-
тусе человека может быть сообщена только ему, его опекунам и
консультирующим его врачам [2]. Недопустима передача инфор-
мации без согласия тестируемого или его законных опекунов любой
третьей стороне (органам образования, работодателю, страховым
компаниям, социальным службам, друзьям, иным родственни-
кам), так как это может повлечь за собой дискриминацию этого
лица на основании сведений о его генетическом статусе, что рав-
носильно своего рода «неоевгенике».

Вопрос о том, в каком объеме следует или не следует выда-
вать пациенту полученную в ходе тестирования генетическую
информацию, является более сложным. Например, сообщать ли
пациенту о результатах исследования, если речь идет о наследствен-
ных заболеваниях, для которых еще не разработано успешное
лечение. В некоторых странах законодательно запрещено прове-
дение генетического обследования для определения заболеваний,
лечение которых пока что недоступно [7]. Тем не менее проведе-
ние генетического теста в таких случаях может быть оправдано
возможностью установления окончательного диагноза и состав-
ления плана наблюдения. Остается открытым вопрос о необходи-
мости информирования пациента о риске возникновения заболе-
вания в случаях, когда неизвестна точная доля вероятности его
развития. Доступность полногеномных исследований приводит к
получению дополнительных данных, которые усложняют некото-
рые ранее существовавшие этические проблемы. В частности,
речь идет об этических нормах, связанных со случайными наход-
ками и признанием вариантов изменений генома, значение кото-
рых в настоящее время неясно [8]. Поэтому с пациентом может
обсуждаться порядок вынесения данных нуклеотидных вариантов
в заключение и возможность их повторной интерпретации спустя
несколько лет. Несмотря на вариант предварительного обсуждения
с врачом-генетиком ожидаемого перечня генов или заболеваний, по
которым пациент хотел бы обследоваться, существует рекомен-
дуемый минимальный список генов для сообщения о случайных
находках [9]. Он периодически пересматривается и включает ге-
ны, мутации в которых могут иметь клиническое значение. Так, в
2023 г. был включен ген CALM1, ассоциированный с синдромом
удлиненного интервала QT, характеризующийся высоким риском
развития опасных для жизни аритмий. С учетом того, что у каждого
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пациента может быть выявлен жизнеугрожающий риск, врачу не-
обходимо применять индивидуальный подход, доходчиво объяс-
нять пациентам потенциальные результаты обследования для то-
го, чтобы эта информация была донесена до пациента еще на этапе
предтестового консультирования, несмотря на изначальное право
пациента «не знать».

Генетические исследования позволяют выявлять самую раз-
личную информацию. В зависимости от выбранного метода и ко-
личества генов заключение может содержать не только выбран-
ный спектр мутаций, но и другие, различающиеся по клиническому
значению, варианты. Чаще всего молекулярно-генетические ис-
следования используются для установления диагноза, определе-
ния прогноза, риска наследования у родственников, а также так-
тики лечения. После получения результата у пациентов возникает
вопрос, что именно эта информация означает и как ее использо-
вать в жизни. Кроме того, пациенты, самостоятельно заказавшие
такие тесты без проведения первичной медико-генетической
консультации, не могут в полной мере осознавать объем и смысл
полученных результатов. Это может привести к неготовности услы-
шать консультирующего врача, обращению пациента к недосто-
верным источникам, принятию поспешных выводов и решений.
Например, на приеме врач-генетик может сообщить о том, что
риск развития рака молочной железы составляет 20%, однако при
этом пациент может воспринять эту информацию как 100%-ный
риск развития онкологического заболевания. Для правильной ин-
терпретации результатов теста необходимо проводить генетическое
консультирование еще перед его выполнением. На предтестовой
медико-генетической консультации обсуждается вероятность но-
сительства мутации и риск развития наследственных заболеваний.
Также именно до генетического исследования врачу следует об-
судить с пациентом право «не знать», то есть то, какой объем ин-
формации пациент готов получить, а какие результаты обследования
следует отправить исключительно лечащему врачу. Учитывая, что
права автономной личности выходят на первое место, врачу при
общении с пациентом рекомендуется избегать, насколько воз-
можно, директивности, благодаря подробному обсуждению
важных аспектов обследования для самостоятельного принятия
решения. Врач-генетик помогает определить объем необходимых
для пациента обследований и обсуждает потенциальный резуль-
тат, включая случайные находки.

Участие психологов в ведении пациентов является одним из
направлений персонализированной медицины. Например, в МКНЦ
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им. А.С. Логинова ДЗМ применяется практика привлечения меди-
цинских психологов для консультирования пациентов и специали-
стов. При выявлении мутации пациент обеспокоен вероятностью
развития злокачественного новообразования, возникает диском-
форт от ожидания сообщения информации семье, опасения по по-
воду стигматизации, необходимости проведения профилактиче-
ских операций, дискомфорт от риска сообщения информации
посторонним, в том числе с учетом вероятности изменения меди-
цинской страховки. В случае отрицательного результата теста
может возникнуть ложное чувство безопасности, чувство вины и
обеспокоенность при обнаружении мутации у родственников.
Служба психического здоровья оказывает помощь, помогая пред-
принимать профилактические меры не только в отношении паци-
ента, но и его родственников, обучает общению с близкими и
управлению стрессом.

Во многих случаях, когда пациенты получают результаты
генетических тестов, они владеют информацией, которая касается
не только их самих, но и их биологических родственников. Это
семейное качество генетической информации ставит врачей в
этически затруднительные ситуации, особенно связанные с необ-
ходимостью соблюдать конфиденциальность по отношению к
пробанду. Например, пациентка, являющаяся носительницей му-
тации, предрасполагающей к злокачественному новообразованию,
может не захотеть делиться информацией с родственниками, по-
тому что это может стать причиной разногласий в семье. Учиты-
вая, что одним из методов профилактики наследственных заболе-
ваний является пренатальная диагностика, несомненно важным
является предтестовая медико-генетическая консультация супру-
жеской пары. В зависимости от того, планируется ли деторожде-
ние, обсуждается право одного из супругов знать о носительстве
патогенного варианта вторым супругом, в особенности, если об-
суждаемый патогенный вариант может привести к заболеванию
или рождению больного ребенка. Важно понимать, кто и как дол-
жен информировать партнера, который носителем не является, о
возможном риске наследственного заболевания у второго партнера
и/или у их детей из-за носительства патогенного варианта. В си-
туации, если супруги консультируются отдельно и один из них
настаивает на неразглашении его статуса носителя, характер фор-
мулировки заключения о прогнозе деторождения в данном браке
может отличаться. Важно отметить, что не во всех случаях необхо-
димо сообщать о найденном заболевании пробанда его родствен-
никам и/или супругу. При отсутствии соответствующего указания в
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информированном согласии раскрытие данных о пациенте нару-
шает положение о соблюдении врачебной тайны. Информация
является конфиденциальной даже в случае планирования дето-
рождения, когда у супруга выявлены мутации, которое могут на-
вредить потенциальному ребенку и вынашивающей плод жене. На
сегодняшний день в законе присутствует формулировка о воз-
можности раскрыть тайну только «при угрозе распространения
инфекционных заболеваний, массовых отравлений и поражений»,
а генетические заболевания не включены в перечень [10]. Это де-
монстрирует необходимость составления информированного со-
гласия с использованием подходящих терминов, с изложением
целей, методов исследований, рисков и выгод, о чем будет сказано
ниже.

При подозрении наследственного характера заболевания
появляется вопрос о целесообразности генетического тестирова-
ния ребенка для возможности принятия репродуктивного решения
родственниками различной степени родства. Важно, что несовер-
шеннолетних индивидов следует обследовать преимущественно
на наличие тех патологий, для которых существуют варианты ле-
чения и/или профилактики. Не следует проверять ребенка на гене-
тические заболевания с поздним началом, тем самым лишая его
права на открытое будущее. В рекомендациях Европейской ко-
миссии по этике отражен регламент принятия решений: при от-
сутствии методов профилактики и/или лечения на основании ге-
нетических данных для лиц до 18 лет генетическое тестирование
до возникновения симптомов заболевания рекомендуется отло-
жить до совершеннолетия, когда появится возможность самостоя-
тельно принять решение касательно раскрытия результатов об-
следования и дальнейших действий [11]. По итогам генетического
тестирования и консультирования могут возникнуть различия во
мнениях между пациентом и специалистом, когда последний ре-
комендует обсудить информацию с родственниками, а пациент
считает это нецелесообразным или рискованным для себя. Раз-
ные организации, как например Американское общество генети-
ки человека (ASHG-American Society of Human Genetics), могут
адаптировать свои рекомендации по сообщению информации о
носительстве мутаций в соответствии с вероятностью риска для
родственников [12]. В некоторых странах врач-генетик может ин-
формировать пациента о риске наследования мутации, но при
этом не обязан сообщать о риске наследования ребенком пациента.
С другой стороны, французское законодательство рекомендует
консультируемому пациенту сообщить родственникам о выявлен-
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ных мутациях. Допускается возможность нарушения правила
конфиденциальности врачами в том случае, если пациент не хочет
информировать семью, несмотря на возможный риск носительства
у них патогенного варианта, который может привести к заболева-
нию, в то время как разработаны методы лечения или профилак-
тики [13].

Перед медицинским сообществом встает нелегкий выбор,
касающийся как этики, так и финансирования. Так, что лучше:
рекомендовать предимплантационное генетическое тестирование
на спинальную мышечную атрофию или лечить детей с данной
патологией уже после рождения? Круг биоэтических вопросов
вокруг информирования о вероятном носительстве заболевания
обосновывается как особенностями патологии, временем манифе-
стации, так и неопределенностью, которая неизбежно возникает в
случаях неполной пенетрантности. Решение этих вопросов требует
внимательного отношения к нюансам общения с пациентами и
приверженности ясности и последовательности изложения ин-
формации.

Резюмируя данный раздел, хотелось бы отметить, что раз-
личные нюансы и сложные вопросы могут лежать не только в
этической плоскости, но и затрагивать юридические аспекты, что
подробно освещается в отдельной главе монографии.

Информированное добровольное согласие

Организация генетических исследований сопряжена с рядом
сложных этических проблем, связанных с последствиями раскры-
тия данных и предоставления результатов, которые заблаговре-
менно должны учитываться в информированном согласии. Все
виды процедур должны осуществляться с информированного со-
гласия личности. Информированное добровольное согласие
(ИДС) – это документ, который должен обеспечивать защиту прав
участников исследований и специалистов. ИДС предполагает
уважение прав личности на выбор (в меру своих реальных воз-
можностей), что с ним / ней произойдет [14]. ИДС является не-
отъемлемым этапом генетического обследования, неким крае-
угольным камнем доктрины современной медицинской этики и
правового регулирования. Процесс получения согласия должен
быть дополнен с юридической стороны, что позволит затронуть
конкретные вопросы этики, связанные с генетическим консульти-
рованием. Вся информация, касающаяся будущего использования
образца и обмена данными, должна быть предоставлена субъекту
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до подписания ИДС. Протоколы информированного согласия
должны стать механизмом, раскрывающим риски и выгоды для
принятия самостоятельного осознанного решения. На практике,
при отсутствии информирования пациента, врачи могут сталки-
ваться с правовыми инцидентами, влекущими за собой опреде-
ленную ответственность. При получении согласия исследователи
должны опираться на весь пласт информации, которую и они, и
участники исследования считают необходимой и достаточной для
принятия решения об участии или отказе от участия. Сложность
такого динамического процесса заключается в том, что если ге-
номное или генетическое исследование связано с повышенным
риском или долгосрочным хранением, а также возможной переда-
чей данных, то получить согласие в будущем – задача не из легких.
Этические принципы, которые получили широкое применение в
формировании правовой концепции использования биологическо-
го материала человека, содержат основания для защиты любой
конфиденциальной информации, которая становится более доступ-
ной в связи с расшифровкой генома человека. Как упоминалось
выше, проводя тестирование, врачи могут сталкиваться со слу-
чайными находками, которые могут представлять значимость для
пациента [15]. Обязан ли врач-генетик сообщить пациенту о «слу-
чайных находках» в случае, когда были обнаружены генетические
отклонения, не предусмотренные ранее? Во всех других случаях –
как при наличии, так и при отсутствии согласия пациента о полу-
чении такой информации – врач обязан сообщить о найденном
отклонении согласно п. 1 ст. 22 закона № 323-ФЗ, а каждый паци-
ент имеет право на информацию о состоянии здоровья, наличии
заболевания и прогнозе его развития [4].

Таким образом, ИДС является крайне важным этапом при
оказании медико-генетической помощи, а также инструментом,
обеспечивающим уважение к автономности пациента, с одной
стороны, и безопасность по отношению к медицинскому специа-
листу – с другой.

Использование биоматериала

На сегодняшний день вопрос принадлежности и возможно-
сти использования биоматериала становится все более актуаль-
ным. Нередко клиницистам поступает запрос о выдаче результата
генетического теста или проведении исследования по биомате-
риалу умершего родственника, и часто решение принимается на
усмотрение руководства, без каких-либо юридических обоснова-
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ний. Вместе с тем вопросы, связанные с биоматериалом, активно
обсуждаются в публикациях и законодательных документах во
всем мире.

В 2018 г. вступил в силу Общий регламент по защите дан-
ных (GDPR-General Data Protection Regulation), согласно которому
персональные данные могут принадлежать только живым людям
[16]. В то же время во Франции приняты положения в отношении
использования персональных данных после смерти в рамках фун-
даментального права на неприкосновенность частной жизни, по-
зволяющие людям принимать решение о будущем использовании
своих данных, пока они живы [17]. В США существует закон, со-
гласно которому в случае смерти в течение последних 50 лет ин-
формация об умершем человеке считается защищенной [18]. В ре-
комендациях ESHG (The European Society of Human Genetics)
существует практика тестирования биообразцов пациентов после
внезапной сердечной смерти в диагностических целях, если гене-
тический тест, проведенный в этом контексте, может принести
пользу родственникам умершего [19].

Одно из основных различий между исследовательским и
диагностическим использованием может заключаться в аноними-
зации образцов, пусть возможность полной конфиденциальности
в контексте генетических исследований и остается дискутабель-
ной [20]. Некоторые проекты, в частности «Проект 100 000 гено-
мов», направлены на получение результатов, которые имеют от-
ношение как к участвующим в исследовании людям, так и к их
родственникам. Поэтому образцы и данные по своей природе не
могут быть полностью конфиденциальными. В целом последствия
продолжающегося (посмертного) использования образцов кон-
кретно не рассматриваются в существующих руководствах и ре-
комендациях. Но существует система этических комитетов на
базе исследовательских институтов, которые несут ответствен-
ность за выдачу разрешения на исследование обсуждаемых биооб-
разцов, если отдельные лица не ограничивают третьих лиц в ис-
пользовании таковых.

Этические аспекты второго профессионального мнения

Второе мнение – это практика получения дополнительной
консультации медицинского специалиста по результатам прове-
денных медицинских исследований с целью уточнения диагноза и
плана лечения. Как правило, такая консультация представляет со-
бой экспертную оценку состояния пациента и осуществляется
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высококвалифицированным врачом определенной специализации.
Это позволяет достичь более точной интерпретации медицинских
данных и, соответственно, повысить качество диагностики и ле-
чения. Когда пациент получает второе мнение, возникают вопро-
сы об ответственности, в том числе о том, на кого ее возлагается
больше – на врача первого визита или врача, который высказыва-
ет альтернативную точку зрения. Более того, что должен делать
лечащий врач, если альтернативные варианты второго врача про-
тиворечат первоначальному плану лечения? И какие факторы
должен учитывать врач-консультант?

В современном цифровом мире пациенты имеют свободный
доступ к огромному количеству медицинской, пара- и псевдоме-
дицинской информации. Пациенты имеют право принимать ре-
шения относительно своего здоровья. В современном мире паци-
енты с большей долей вероятности, чем когда-либо в истории
медицины, склонны проводить собственные обследования, зада-
вать вопросы специалистам, а иногда и обращаться к альтерна-
тивному мнению. Когда пациенты консультируются с врачом по
поводу проблемы со здоровьем, они могут решить обратиться за
вторым мнением по ряду причин: тревога и страх, скептицизм в
отношении традиционной медицины, отсутствие понимания или
доверия. Какой бы ни была мотивация, в большинстве ситуаций
пациенты просто хотят подтвердить диагноз и утвердить предла-
гаемые варианты лечения.

Если рассматривать вопрос обращаемости пациентов, про-
шедших генетическое тестирование, к «вторым» специалистам, то
на первый план выходят три причины. Первая – информация о
результатах генетических тестов в подавляющем большинстве
случаев подпадает под классическое определение плохих ново-
стей, то есть новостей, которые в той или иной степени могут
влиять на будущее [21]. Услышав нежелательную новость, паци-
ент будет всегда пытаться найти ей опровержение, обращаясь при
этом к мнению альтернативного специалиста. Нет ничего предосу-
дительного в обращении пациента к другому специалисту, однако
любому врачу стоит научиться правильно и деликатно сообщать
нежелательные известия, используя определенный протокол [22,
23]. Сообщение плохих новостей – непростая задача из-за страха
разрушить надежду пациента, ощущения бессилия консультанта
перед лицом неконтролируемого заболевания и/или неготовности
справиться с ожидаемыми эмоциональными реакциями пациента.
Специфическая природа генетического консультирования требует
особой деликатности и чуткости со стороны специалистов.
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Следующая причина поиска второго, вернее, повторного
мнения – это постоянно обновляющаяся информация (рекласси-
фикация) генетических находок. В связи с появлением новых дан-
ных информация о патогенности может меняться. Так, мутация
c.470T>C в гене CHEK2 изначально была описана как вероятно-
патогенная. На сегодняшний день считается, что она имеет не-
определенное значение [24, 25]. В данном случае второе профес-
сиональное мнение может быть получено у того же специалиста,
который консультировал пациента в первый раз, с учетом того, что
варианты с неопределенным клиническим значением спустя не-
сколько лет могут расцениваться иначе. Другим примером об-
ращения за вторым мнением может являться необходимость
принять решение относительно эмбрионов по результатам преим-
плантационного генетического исследования. Тогда, помимо между-
народных рекомендаций, в каждом медицинском центре может быть
различающаяся статистика и показания к переносу эмбрионов по
частоте положительных исходов.

Третья причина заключается в том, что генетические забо-
левания обычно классифицируются как редкие заболевания, а па-
циенты и их семьи постоянно находятся в поиске «правильного»
медицинского центра и компетентного специалиста. Именно по-
этому для ряда пациентов второе мнение является одним из важ-
ных элементов в поиске верного для себя решения. Врачи в дан-
ном случае должны предоставлять своим пациентам информацию
о вариантах лечения, включая существенные риски и доступные
альтернативы, чтобы позволить пациентам сделать осознанный
выбор. Например, в кодексе этики CMA (Canadian Medical
Association) обозначено, что врачи должны уважать разумную
просьбу пациента о получении второго мнения. Для врачей,
практикующих в Квебеке, провинциальный Кодекс этики врачей
однозначен: «Врач должен признавать право пациента консульти-
роваться с коллегой, другим специалистом или любым другим
компетентным лицом. Он не должен никоим образом вмешиваться
в свободу выбора пациента».

Стоит отметить, что второе мнение – это не всегда обраще-
ние к специалистам. Пациенты могут обращаться в пациентские
организации и сообщества людей с той же патологией, что у него /
нее и/или у ребенка. По данным исследования, проведенного
EURORDIS (European Organisation for Rare Diseases – альянс па-
циентских организаций разных стран), 25% пациентов с редкими
заболеваниями услышали свой правильный диагноз только через
5–30 лет с момента первого обращения к врачу. «Диагностическая
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Одиссея» – так называют период от появления первых симптомов
заболевания до выявления его причины и постановки точного
диагноза. Он может продолжаться от нескольких месяцев до де-
сятков лет. Время, необходимое для постановки диагноза, зависит
от многих факторов, включая спектр симптомов и жалоб, уровень
подготовки врачей, а также возможность получения дополнитель-
ной консультации медицинского специалиста.

Заключение

На всех этапах генетического тестирования медицинские
специалисты сталкиваются с этическими дилеммами и юридиче-
скими вопросами. Таким образом, начиная с консультации и за-
канчивая процессом принятия клинических решений, специали-
сты и пациенты нуждаются в комфортных и безопасных условиях.

Кому, как и в каком объеме сообщать генетическую инфор-
мацию, как хранить и можно ли повторно использовать биомате-
риал – все эти вопросы требуют тщательной проработки и об-
суждения многопрофильной командой. Врачи-генетики, юристы,
социологи, психологи, а иногда и представители религиозных
сообществ могут и даже должны привлекаться к системной орга-
низации медико-генетической помощи.

Если обратиться к опыту западных стран, то зачастую объе-
динить специалистов для решения «окологенетических» вопросов
получается на базе созданных при клинических центрах локаль-
ных этических комитетов. Работа данных структур направлена
именно на разбор и поиск решения для конкретных клинических
ситуаций, возникающих как у пациентов и их родственников, так
и у медицинского персонала. Этические комитеты клинических
центров такого типа могут быть наделены полномочиями прини-
мать соответствующие решения согласно нормам действующего
законодательства. Вопрос может быть проработан комплексно
тогда, когда в этих комитетах есть специалисты разных областей,
а наличие права принять решение имеет юридический вес.

В России на сегодняшний день локальные ЭК выполняют
роль независимого эксперта в области клинических научных ис-
следований, но не принимают участие в лечении пациентов. Есть
смысл подумать о создании структуры этических комитетов, где
будут учитываться интересы конкретных пациентов, их семей, а
также врачей-специалистов, вовлеченных в диагностический и ле-
чебный процессы.
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Безопасная, комфортная и профессиональная среда, создан-
ная вокруг развивающихся молекулярно-генетических технологий,
позволит максимально широко использовать полученные знания и
значительно ускорит их внедрение в клиническую практику.
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ПРЕКОНЦЕПЦИОННЫЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ
СКРИНИНГ: ЭТИЧЕСКИЕ ВОПРОСЫ

В КОНТЕКСТЕ ИСТОРИЧЕСКОГО ОПЫТА И
ТЕХНОЛОГИЧЕСКОГО ПРОГРЕССА1

Аннотация. Изучение причин наследственных болезней и прогресс моле-
кулярно-генетических технологий сделали широко доступной генетическую
диагностику, благодаря чему появилась возможность первичной профилактики
наследственных болезней. В представленном обзоре обозначены возникшие
вследствие этого этические проблемы и описаны некоторые возможные способы
их решения. Основным предметом рассмотрения является преконцепционный
генетический скрининг моногенных заболеваний. Проанализированы опублико-
ванные данные о плюсах и минусах различных подходов к искоренению наслед-
ственных болезней путем первичной профилактики. Показана высокая эффек-
тивность генетического скрининга для профилактики аутосомно-рецессивных
наследственных заболеваний. Отмечено, что основным препятствием для широ-
кого применения генетических технологий являются не технологические, а со-
циоэтические проблемы.

Ключевые слова: наследственные болезни, генетическая диагностика,
ПЦР, высокопроизводительное секвенирование, преконцепционный скрининг,
генетический скрининг, первичная профилактика, этика, персональные данные.

Введение

Одной из основных причин детской заболеваемости и
смертности являются наследственные болезни, вызываемые ген-
ными мутациями. В большинстве случаев генетических болезней

1 Работа выполнена в рамках государственного задания № 121092400060-5.
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полностью помочь больному невозможно. Следствием этого ста-
новится смена врачебной парадигмы: вместо обычных (и этически
напрашивающихся) «облегчения страданий» и «помощи страж-
дущим» приоритет смещается на профилактику. Эта ситуация –
предпочтение мерам профилактики перед мерами лечения – за-
креплена и на законодательном уровне в ряде стран, в том числе и
в России [1].

Система профилактики болезней делится на три этапа про-
филактических мероприятий или программ: первичный, вторичный
и третичный [2]. Основными методами профилактики наследствен-
ных болезней в настоящее время являются медико-генетическое
консультирование и скрининг. В России в обязательном порядке
проводятся пренатальный скрининг – во время беременности – и
неонатальный – уже после рождения ребенка. И тот и другой от-
носятся к вторичным методам профилактики, так как направлены
на раннее выявление у плода или новорожденного уже имеюще-
гося заболевания.

Открытие молекулярных маркеров множества наследствен-
ных болезней наряду с развитием молекулярно-генетических тех-
нологий, сделавшим генетическую диагностику доступной широким
слоям населения, позволило осуществлять первичную профилак-
тику множества болезней. Такая профилактика в первую очередь
заключается в проведении преконцепционного генетического
скрининга – генетического исследования планирующих деторожде-
ние пар с целью минимизации риска рождения ребенка с наслед-
ственным заболеванием.

Если при обследовании у одного или обоих потенциальных
родителей выявляется носительство маркеров, ассоциированных с
наследственными заболеваниями, то риск рождения больного ре-
бенка у такой пары может достигать 25%. Однако, применяя
вспомогательные репродуктивные технологии с преимплантаци-
онной диагностикой, можно с высокой вероятностью гарантиро-
вать рождение здорового ребенка и в таком случае. Тем не менее
недостаточная проработанность этических вопросов, связанных с
преконцепционным скринингом, препятствует широкому внедре-
нию подобных технологий в клиническую практику.

В представленном обзоре мы постарались описать и про-
анализировать этические вопросы, возникающие при проведении
преконцепционного скрининга на моногенные заболевания для
первичной профилактики наследственных болезней путем генети-
ческого тестирования потенциальных партнеров.
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Взаимодействие общества и пациента

Считается, что идея генетического скрининга вызывает не-
приятие, так как связана со стигматизацией носителей, а профилак-
тика по результатам скрининга основана на принуждении к опреде-
ленным действиям, что априорно подразумевается недопустимым.
Однако текущее состояние дел с генетическими болезнями во мно-
гом напоминает историю борьбы с инфекционными болезнями.

Несмотря на отсутствие до сравнительно недавнего времени
эффективных средств борьбы с инфекционными заболеваниями,
применение правил профилактики позволило победить проказу,
чуму и холеру. Добиться пусть постепенного, но неуклонного ис-
чезновения наиболее эпидемиологически значимых инфекцион-
ных заболеваний и, как следствие, снижения смертности от них
удалось задолго до изобретения антибиотиков и вакцинации [3].
Внедрение карантина, изолятора, сегрегации позволило предот-
вращать распространение инфекции. Создание лепрозориев – спе-
циальных мест для содержания больных – позволило успешно
бороться с лепрой. Для борьбы с чумой было создано даже особое
судебное ведомство. Карантинные мероприятия обеспечивались раз-
личными способами, вплоть до привлечения регулярных войск [4].

Инфекционные болезни были хорошо известной неиллю-
зорной угрозой, что и формировало однозначный общественный
запрос на защиту – причем защиту всеми возможными средства-
ми. Отказ человека от участия в защитных мерах представляет
очевидную угрозу окружающим, тем самым легитимизируя прину-
дительное применение защитных мер. Иными словами, обществом
оправдана и поддержана обоснованная необходимость примене-
ния силы для медицинской профилактики.

Евгеника

Технологический оптимизм конца XIX в. вполне очевидным
образом способствовал распространению общего подхода к про-
филактике «экзогенных» – инфекционных – болезней и на «эндо-
генные» – наследственные. Использование принципов профилак-
тики, которые, применительно к наследственным нарушениям,
неизбежно трансформировались в селекционные по своей сути
подходы, получили название «евгеники» – теории о наследствен-
ном здоровье человека и путях его улучшения [5]. Евгеника полу-
чила активную поддержку научных кругов и стала академической
дисциплиной, преподававшейся во многих колледжах и универси-
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тетах. Однако некоторые положения евгеники в 1930-х годах бы-
ли использованы в Германии для обоснования расовой политики.
В результате вся евгеническая теория была дискредитирована.
В современной науке борьба с наследственными заболеваниями
происходит в рамках генетики человека. В связи с быстрым раз-
витием генетики вообще и геномики в частности евгеника утрати-
ла свой смысл полностью [6;7].

Последние достижения молекулярной генетики человека
делают все более острыми важные этические вопросы, но нега-
тивный исторический опыт подвигает большинство исследовате-
лей и практиков не решать эти вопросы, а обходить стороной,
привлекая к ним как можно меньше внимания. Проблема заклю-
чается в том, что, несмотря на значительный научный и техноло-
гический прогресс – открытие молекулярных механизмов многих
наследственных болезней и, самое главное, разработку техноло-
гий, делающих молекулярную диагностику доступной широким
слоям населения, – реального прогресса нет, так как не решены
этические вопросы.

Как пишет Г.Б. Романовский, фундаментальным принципом
евгеники является постулирование права и долга социума (госу-
дарства) препятствовать рождению больных людей [8], что может
быть достигнуто двумя способами: не допустить рождения боль-
ных детей или целенаправленно подбирать пары с хорошим ре-
продуктивным «потенциалом». Первое направление впоследствии
было названо «негативной» евгеникой, а второе – «позитивной».
Строго говоря, второе направление в изначально сформулирован-
ной евгенике дало название всей науке: εὐγενής в переводе с древ-
негреческого – «рождение лучших». Как это нередко бывает, рас-
пространение получила именно негативная евгеника, видимо, в
силу простоты реализации именно репрессивного механизма. Так,
нормы репродуктивной изоляции были закреплены законодатель-
но в США, Дании, Швеции, Исландии, Норвегии и Финляндии.
Возможно, сыграла свою роль аналогия с профилактикой инфек-
ционных болезней: принуждение отдельных индивидуумов в ин-
тересах большинства.

Профилактический скрининг

На Кипре до начала 1960-х годов один ребенок из 160 рождал-
ся больным талассемией. Гетерозиготы при β-талассемиях характе-
ризуются высоким содержанием эритроцитов, микроцитозом, ги-
похромией, повышенным HbA2 и несбалансированным синтезом
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глобиновых цепей. На основании этих признаков были разработа-
ны процедуры скрининга носительства β-талассемии, которые
применяли для выявления пар с высоким риском рождения боль-
ного ребенка [9].

Система профилактики была внедрена на Кипре в 1985 г. и к
1997 г. позволила добиться 50-кратного снижения частоты рожде-
ния больных детей относительно теоретически рассчитанного на
основании частоты гетерозиготного носительства количества [10].
Скрининг на носительство β-талассемий на Сардинии позволил
предотвращать до 85% случаев рождения больных детей, благо-
даря чему заболеваемость снизилась к 2009 г. более чем в шесть с
половиной раз [11].

Комплексные национальные профилактические программы
к настоящему времени применяются в Италии, Греции, Кипре,
Великобритании, Франции, Иране, Таиланде, Австралии, Синга-
пуре, Тайване, Гонконге и Кубе. В ряде стран Северной Европы
(Нидерланды, Бельгия и Германия) действуют частичные про-
граммы, в том числе пренатальный скрининг по этническому про-
исхождению. Во многих развивающихся странах была также вне-
дрена служба пренатальной диагностики [11; 12].

Ярким примером может служить болезнь Тея – Сакса: ранее
у евреев ашкенази это заболевание встречалось у каждого 25-го.
Скрининг на носительство проводят с 1969 г., и к началу XXI в.
это заболевание почти исчезло в данной этнической группе [13].
Важно отметить, что профилактика болезни Тея – Сакса, в отли-
чие от упоминавшегося скрининга талассемии, базируется исклю-
чительно на генетических исследованиях.

Важным аспектом скрининга на болезнь Тея – Сакса и талас-
семии является тот факт, что повысилась рождаемость даже в тех
семьях, где мутация есть у обоих родителей, так как благодаря скри-
нингу исчез страх рождения больного ребенка. По данным 1988 г., у
пар-носителей родилось более 2000 здоровых детей, и эта величина
гораздо выше, чем количество абортов по причине болезни плода.
Эти дети, возможно, никогда бы не родились после первого опыта
родителей, переживших трагедию смерти больного ребенка [14].

Необходимо отметить существенные ограничения описан-
ных скрининговых программ: они ориентированы на конкретные
патологии, сравнительно широко распространенные в определен-
ных популяциях. Чаще всего это компактные, достаточно сильно
изолированные группы населения, поэтому в некоторых странах,
где были развернуты скрининговые программы по этническому
признаку, часть респондентов отказывались от участия в таких
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программах, опасаясь возможной дискриминации. Существенным
фактором таких опасений является повышенная социальная про-
зрачность компактных социальных групп [16]. Более того, в неко-
торых странах (например, в Нидерландах или Франции) этниче-
ски ориентированный генетический скрининг признается априори
неэтичным: по закону невозможно получить или запросить ин-
формацию об этнической принадлежности жителей, что мешает
ориентированному в этом направлении исследованию [3]. В то же
время XX век стал временем стремительно выросшей мобильно-
сти населения, как внутри-, так и межгосударственной [15].
Вследствие этого значительное количество людей, которым по
этническому признаку показано участие в скрининговой про-
грамме, оказалось вне регионов проведения таких программ.

Стремительный прогресс генетических технологий за по-
следние десятилетия сделал возможным заменить таргетный под-
ход полногеномным (полноэкзомным) скринингом, который по-
зволяет проводить поиск носительства всех известных мутаций, а
не только свойственных той или иной популяции. Пока такой
скрининг не вышел за рамки пилотных исследований [17]. Важно
отметить, что по самой своей сути полноэкзомный скрининг вы-
являет все мутации – и приводящие к болезни носителя, и рецес-
сивные, угрожающие только следующему поколению (при выборе
партнера – носителя мутации в том же гене). Однако пока что
полноэкзомный скрининг используется – именно в связи с нере-
шенностью рассматриваемых в настоящем обзоре вопросов –
практически исключительно для выявления заболеваний, но не
носительства.

Важной чертой полноэкзомного скрининга на наличие за-
болевания является его успешная интеграция в неонатальный
скрининг – проекты BabySeq [18] и Экзамен [19]. В частности,
генетическое тестирование позволяет существенно сократить
время установления диагноза, что дает возможность своевре-
менно начать лечение. Наиболее известным примером является
фенилкетонурия, выявление которой в раннем возрасте позволяет,
применив диету без фенилаланина, избежать клинических прояв-
лений. Другим примером может служить периодическая болезнь,
знание о носительстве которой позволяет своевременно выбрать
адекватную терапию, значительно сократив страдания пациента и
его близких.

Полноэкзомный скрининг также таит в себе подводные
камни, однако он позволяет полностью уйти от таргетного подхода
и этнически ориентированных скрининговых программ, позволяя
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выполнять скрининг на носительство генетических заболеваний
равно информативно для любого индивида в любом регионе.

Впрочем, даже таргетный подход позволяет, используя накоп-
ленные знания и разработанные методики генетической диагно-
стики, выявлять очень широкий спектр состояний, для которых
потенциально возможна профилактика. Это, казалось бы, несо-
мненное достижение стало, однако, источником новых проблем.

Норма или нет?

Где должна проходить граница профилактики? Даже если
говорить только о заболеваниях, то нужно четко определить гра-
ницы того, что может быть не допущено в жизнь человека. Спи-
сок подлежащих профилактике заболеваний невозможно сформиро-
вать раз и навсегда. Это утверждение может показаться странным,
но при внимательном рассмотрении это именно так. С одной сто-
роны, создаются все новые способы купирования неблагоприятных
эффектов тех генетически обусловленных состояний, которые сей-
час традиционно считаются заболеваниями и для которых, по мере
внедрения способов купирования, ставится под сомнение необхо-
димость скрининга. Ярким примером такого метаморфоза служит
глухота. Создание языка жестов и массовое обучение ему привели
к формированию своеобразного сообщества глухих, существую-
щего в популяции обособленно, вплоть до стремления таких пар
иметь глухих детей [20].

С другой стороны, состояние, считающееся болезнью, может
иметь неочевидные позитивные аспекты [21], даже если современ-
ная наука не может выявить явную причинно-следственную связь.
Так, сегодня активно обсуждаются дислексия и ряд других откло-
нений как позитивные, а не негативные особенности [22; 23].

При этом даже совсем, казалось бы, не имеющие отношения
к генетике технологии могут влиять на генофонд. Так, целена-
правленное обучение языку жестов, разработанному более 300 лет
назад в Европе, привело к росту количества ассортативных браков
между глухими людьми (ассортативность – предпочтение в вы-
боре брачного партнера по наличию или по отсутствию какого-
либо признака) [24]. Очевидно, что следствием этого становится
повышенная трансмиссия ассоциированных с нарушением слуха
рецессивных аллелей, и косвенные исследования подтверждают
это предположение: за последние 100 лет в США частота наслед-
ственной глухоты увеличилась более чем вдвое [25]. То же самое
наблюдается и в других странах: рост частоты прямо связан с

http://ru.science.wikia.com/wiki/%D0%93%D0%B5%D0%BD%D0%B5%D1%82%D0%B8%D0%BA%D0%B0
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давностью начала обучения жестовому языку как основному
средству общения глухих людей [26].

Отсюда очевидна необходимость определить: кто должен
иметь право решать, что мы вправе передать еще не родившемуся
ребенку, а от чего обязаны его избавить? На кого можно возло-
жить этот выбор, и кого можно допустить до принятия такого ре-
шения – мать, пару, врача, общество? Существует мнение, что
вопрос о том, чьи ценности должны учитываться при формирова-
нии системы здравоохранения, является сугубо политическим и
не должен определяться экономистами здравоохранения или дру-
гими заинтересованными лицами [27].

Дети-инвалиды чаще всего принимают свое тяжелое забо-
левание как данность, однако для родителей рождение больного
ребенка, безусловно, влечет снижение качества жизни. Но можно
ли предоставлять право принимать такое решение конкретной паре?

Известны примеры, когда глухие пары заявляли о желании
иметь только глухих детей. Так, в Великобритании было проведе-
но анкетирование глухих людей. По вопросу желаемого состояния
слуха у их ребенка 15% респондентов ответили в пользу рожде-
ния глухого ребенка и только 6% хотели бы ребенка с нормаль-
ным слухом, остальные опрошенные тем или иным способом ушли
от однозначного ответа на данный вопрос. Примечательно, что
2% глухих респондентов ответили, что они прервали бы беремен-
ность при выявлении у их будущего ребенка нормального слуха
[20]. Однако по утверждениям представителей сообщества глухих
глухота является не инвалидностью, а необходимым условием
доступа к богатой культуре. «Глухота несет с собой ограничения,
но они являются продуктом социальной дискриминации, а не са-
мого состояния» [28]. Более того, рождение глухого ребенка в семье
глухих может оказаться более выигрышным, тогда как не стра-
дающий заболеванием ребенок становится в определенной степе-
ни изолирован от родителей [29]. Этот фактор вносит дополни-
тельный вклад в высокую частоту ассортативных браков между
глухими людьми [26]. Даже среди консультирующих генетиков
глухота воспринимается как заболевание с известной степенью
субъективности. Наличие глухоты у самого респондента или сре-
ди его друзей способствует более позитивному отношению к глу-
хим людям [30]. Не вызывает удивления и тот факт, что на принятие
пациентом решения при консультировании может влиять эмоцио-
нальная окраска консультантом подаваемой информации [31].
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Что делать с результатами скрининга?

Ясно, что само по себе выявление носительства никак не
влияет на факт рождения или нерождения больного ребенка.
Только собственные действия пары, получившей результаты
скрининга, приводят к определенному результату. Наглядной ил-
люстрацией являются общины амишей, частота генетических на-
рушений в которых достаточно высока [32; 33], но радикальная
консервативность амишей, в том числе по отношению к совре-
менной медицине, выражающаяся позицией невмешательства в ход
мироздания, исключает саму возможность профилактики [34; 35].

Важность послескрининговых мероприятий отчетливо про-
явилась в неудаче американских программ скрининга на серповид-
ноклеточную анемию. Таких программ было запущено несколько:
одни ориентировались на школьников, другие – на собирающихся
вступить в брак молодых людей. Отказ от прохождения скрининга
наказывался штрафом или непредоставлением молодоженам опла-
чиваемого отпуска. Однако программы были запущены в период
активного антиабортного движения, поэтому выявляемым носи-
телям не давали никаких практических рекомендаций, что и при-
вело к отсутствию какого-либо значимого эффекта от скрининго-
вых мероприятий [3].

Стоит особо отметить, что религиозные организации далеко
не всегда проявляют приписываемую ортодоксальность и часто
готовы к компромиссам. Первые скрининги на болезнь Тея – Сак-
са проходили в синагогах при активном участии религиозных
глав. Православная церковь Кипра поддержала в 1983 г. требова-
ние о добрачной сертификации, подтверждающей прохождение
парой теста на носительство. «Даже в сельской, католической и
экономически малоразвитой местности большинство населения
предпочитает пренатальную диагностику и аборт, чтобы не до-
пустить рождения больного талассемией ребенка» [11]. Во мно-
жестве мусульманских стран (Иране, Турции, в Дубае, в секторе
Газа, на Мальдивах, в Мумбаи-Сити в Индии, в Саудовской Аравии
и в Арабских Эмиратах) принятие обязательных профилактиче-
ских программ было в значительной степени обусловлено под-
держкой религиозных властей, разрешивших пренатальную
диагностику и прерывание беременности в случае болезни плода.
Фетва (исламское религиозное заключение) на аборт выдается при
сроке беременности до 120 дней, поскольку по мусульманским
канонам считается, что ребенок до рождения не обладает душой.
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Важно подчеркнуть, что использование результатов скри-
нинга не всегда ведет к прерыванию беременности. В ряде ислам-
ских регионов, где аборты считаются недопустимыми, удалось за
несколько лет добиться значительного снижения заболеваемости
болезнью Краббе. Была проведена большая работа по ориентиро-
ванию населения в выборе брачного партнера, существенно сни-
зившая количество близкородственных пар. Раввин Йозеф Эк-
штейн (Joseph Ekstein) сходным образом создал в 1983 г. систему
добрачной диагностики «Дор Йешарим» (Dor Yeshorim) для выяв-
ления болезни Тея – Сакса в наиболее ортодоксальных еврейских
общинах [36; 37]. Иудейские каноны запрещают аборт на поздних
сроках беременности, поэтому, если оба потенциальных партнера
являются носителями мутаций, то на них и их семьи возлагается
моральное обязательство создания другой пары с «совместимым»
партнером.

Скрининг носительства и вспомогательные
репродуктивные технологии

Развитие молекулярно-генетических технологий, объеди-
нившись с технологиями медицинской эмбриологии, сделали
возможным проведение преимплантационного генетического
тестирования на моногенные заболевания (ПГТ-М, ранее также
использовался термин «преимплантационная генетическая диагно-
стика», ПГД). Благодаря этому появилась возможность выбирать
для имплантации в матку эмбрион на основании его генетическо-
го статуса [38]. Впервые ПГТ-М было выполнено в 1998 г. для
предотвращения рождения ребенка с талассемией, и гемоглоби-
нопатии остаются основной мишенью ПГТ-М по сей день [39].
Важно, что несмотря на сходство утилизации «лишних» эмбрио-
нов с абортом, использование ПГТ-М было одобрено многими
ортодоксальными религиозными группами, в том числе и теми,
которые категорически не допускают аборт. Еврейская традиция,
например, не считает оплодотворенную в пробирке яйцеклетку
человеческой жизнью, пока она не будет принята маткой, благо-
даря чему даже ортодоксальные направления иудаизма считают
ПГТ-М допустимым [37; 40].

Гораздо больше споров вызывает сама возможность целена-
правленного выбора эмбриона. Ситуация усугубляется тем, что в
программах ВРТ с донорским клетками фактически разрешена,
пусть и неявно, селекция будущего потомства, как минимум, по
фенотипическим признакам: «При использовании донорских эм-
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брионов реципиентам должна быть представлена информация о
внешних данных доноров, а также результатах медицинского,
медико-генетического обследования доноров, их расе и нацио-
нальности» [41; 42]. Сегодня в программах ВРТ используется
преимплантационное генетическое тестирование эмбрионов на
анеуплоидии (ПГТ-А, ранее также преимплантационный генети-
ческий скрининг, ПГС) методом FISH или array-CGH. Переход на
технологию высокопроизводительного секвенирования (на основе
которой выполняется и полноэкзомный скрининг) позволяет одно-
временно с ПГТ-А проводить и ПГТ-М [43], что неминуемо приво-
дит к пересмотру критериев пригодности эмбриона к переносу.

Экономические аспекты

Профилактика традиционно оценивается с сугубо экономи-
ческих позиций – по соотношению затрат на предотвращение од-
ного случая заболевания и на лечение этого заболевания. Оправ-
данной профилактика считается в случае, если предотвращенные
затраты на лечение превосходят понесенные затраты на предот-
вращение. Однако в случае генетических заболеваний не учитыва-
ются косвенные затраты на социальную поддержку и адаптацию
больных тяжелыми наследственными заболеваниями. В результа-
те оценка экономической нагрузки генетических заболеваний, как
правило, существенно занижена. Необходимо учитывать также и
исключение из трудовой деятельности родственников, ухажи-
вающих за больным.

Кроме того, нельзя забывать и о конфликте интересов между
терапией и профилактикой. В настоящее время значительные ре-
сурсы направлены на разработку лечения генетических заболеваний.
Однако если вновь обратиться к опыту инфекционных заболева-
ний, то, например, создание вакцины от полиомиелита практически
остановило поиск способов лечения этой болезни. Методы лечения
талассемии были открыты в 1970-х годах, уже после начала профи-
лактических программ. При этом стоимость терапии оказалась на-
столько высокой, что страны с наибольшей распространенностью
болезни экономически не смогли гарантировать возможность лече-
ния, но доступность профилактики не сократилась [3].
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Проблема информирования

Среди основных доводов в пользу сокрытия генетической
информации выделяется опасение, что «носитель» не сможет най-
ти себе партнера. При разработке программы «Дор Йешарим» ба-
зовым принципом было постановлено предотвращение стигмати-
зации носителей. С этой целью было решено жестко ограничивать
информацию: результат исследования не сообщается ни одному
человеку, а выдается идентификационный номер. При намерении
заключить брак потенциальные партнеры (или их родители) со-
общают присвоенные номера в «Дор Йешарим» по телефону. Если
оба партнера не являются носителями одного и того же рецессив-
ного варианта, дается рекомендация на брак. При этом не раскры-
вается никакая другая информация, которая не влияет на совмести-
мость данной пары, даже если при исследовании было выявлено
носительство других мутаций [37]. Таким образом, целью про-
граммы является предотвращение опасности рождения больного
ребенка у пары, а не информирование граждан о носительстве [3].

За эту особенность программу активно критиковали, спра-
ведливо указывая на фактическое нарушение права индивидуума
получать результаты медицинского исследования и самостоятель-
но распоряжаться этими сведениями [44]. Сообщая результаты
только парам и только в косвенной форме, «Дор Йешарим» в опре-
деленной степени культивирует незнание, не позволяя каждому
человеку – еще не выбравшему партнера, но принадлежащему к
семье носителей – самостоятельно распоряжаться своим будущим.

Хотелось бы, впрочем, отметить важный и часто упускае-
мый момент: столь порицаемые «примитивность и незнание, пре-
обладающие в нашем обществе» в случае с «Дор Йешарим» имеют
и очевидную положительную сторону: именно благодаря ярко
выраженному патерналистскому характеру религиозных отноше-
ний стало возможным само существование этой скрининговой
программы. Более того, именно излишняя прямолинейность пре-
доставления информации – однозначная рекомендация или нет
заключения брака для конкретной пары, без какой бы то ни было
детализации (которая, очевидно, потребовала бы определенного
уровня информирования и личного участия реципиентов в приня-
тии решения) – обусловила успех программы. Иными словами,
успех программы преконцепционного скрининга в данном случае
стал прямым следствием решительности организаторов, приняв-
ших пусть спорную, но однозначную тактику ограниченного ин-
формирования участников скрининговых мероприятий.
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В то же время нельзя не отметить, что закрытость информа-
ции в «Дор Йешарим» нередко приводила к обратному эффекту –
в сравнительно малой популяции причины расставания пар быстро
становились известными. Факт носительства ложится клеймом на
всю семью, вплоть до невозможности заключить брак не только
для самого носителя, но и для его братьев и сестер. В то же время
сами молодые люди считали, что политика, базирующаяся на со-
вете не вступать в брак, неуместна для браков по любви и уже
имеющихся брачных союзов [45].

В большинстве стран на данный момент такая ситуация
практически невозможна: полученная при тестировании генетиче-
ская информация должна быть сообщена участнику тестирования
в обязательном порядке. В России эта сфера регулируется Феде-
ральным законом «Об основах охраны здоровья граждан в Рос-
сийской Федерации», в статье 22 которого сказано: «Каждый имеет
право получить в доступной для него форме имеющуюся в меди-
цинской организации информацию о состоянии своего здоровья, в
том числе сведения о результатах медицинского обследования»
[46]. Сохраняется, впрочем, уже упомянутая проблема восприятия
полученной информации. И хотя этот аспект крайне важен в кон-
тексте самой сути преконцепционного скрининга, но его обсужде-
ние выходит за рамки этого краткого обзора. Есть и другой близ-
кий вопрос: кто вправе располагать генетической информацией
индивида? С одной стороны, генетическая информация является
сведениями о здоровье, следовательно, подпадает под понятие
врачебной тайны. С другой стороны, очевидно, что выявление
факта носительства означает высокую вероятность такого же но-
сительства и у ближайших родственников. Особенно актуальным
этот аспект становится в связи с начавшимся переходом от тар-
гетной диагностики к полногеномным и полноэкзомным исследо-
ваниям [47; 48]. Предполагается, что социально-правовой едини-
цей, которая может получать генетическую информацию, нужно
считать не индивида, а семью [49]. Таким образом, ближайшие
родственники могли бы осознанно делать собственный выбор, но
в то же время при этом будет нарушена конфиденциальность ме-
дицинских данных. Это противоречие послужило основанием для
вывода о неполном соответствии стандартов медицинской этики
современному состоянию генетики и геномики [49]. Одним из
способов преодоления такого противоречия может быть исполь-
зование другого достижения современности – высокого уровня
сбора и систематизации личных (в том числе персональных) дан-
ных граждан в государственных базах данных, подобных малай-
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зийской системе MyKad или отечественным Госуслугам [50; 51].
Как показывают исследования, большинство респондентов со-
гласны, чтобы их родственники получали информацию о возмож-
ном носительстве [52]. Любые способы анонимизации источника
такой информации будут только способствовать общественному
консенсусу по этому вопросу.

Проблема принятия решения

Использование результатов скрининга на носительство му-
таций неизбежно сопряжено с моральным выбором. Примером
осуществления такого выбора – причем в тяжелом варианте, когда
в любом случае результатом является смертельный исход – слу-
жит модельная ситуация: как программировать беспилотный ав-
томобиль, если авария неизбежна, но есть возможность выбора:
переложить основные риски либо на пассажиров, либо на пеше-
ходов. В длившемся полтора года исследовании авторы попыта-
лись установить, какими моральными принципами должен руко-
водствоваться алгоритм управления автомобилем в такой ситуации.
В ходе исследования было опрошено 2,3 млн человек из 233 стран
и регионов [53]. Анализ данных респондентами ответов показал
сильную зависимость моральных приоритетов от страны прожи-
вания, а также, хотя и в меньшей степени, от демографических
показателей участников, таких как пол и возраст. При этом мо-
ральный выбор сильно коррелирует не только с глубоко укоре-
ненными в культуре представлениями об этике, но и с современ-
ным состоянием гражданских институтов. Необходимо отметить,
что в данном исследовании был достоверно подтвержден извест-
ный факт: вовлеченность в ситуацию заметно влияет на мораль-
ный выбор. Большинство респондентов заявили, что безопасность
пешеходов должна быть приоритетом даже ценой жизни пассажи-
ров, но при этом признавались, что сами предпочли бы не приоб-
ретать автомобиль с такими приоритетами. Полученный результат
прекрасно описывается нестареющей поговоркой «своя рубашка
ближе к телу».

Каков же вывод? Возможным решением является распро-
странение на сферу преконцепционного скрининга практики этиче-
ских комитетов, задачей которых является рассмотрение спорных
морально-этических ситуаций, не имеющих четкой законодатель-
ной трактовки. Примером могут служить больничные этические
комитеты в США, в круг задач которых входит разрешение раз-
личных возникающих в процессе оказания медицинской помощи
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спорных ситуаций, чем они и отличаются от исследовательских
этических комитетов в России, ограничивающихся только кон-
тролем за медико-биологическими исследованиями с участием
человека [54]. Создание локальных этических комитетов в России
началось сравнительно недавно, внятной концепции формирова-
ния их работы пока не предложено. В подавляющем большинстве
случаев российской практики локальные этические комитеты яв-
ляются исследовательскими, оставляя вне поля зрения рутинную
лечебную деятельность [55]. Впрочем, в российском здравоохра-
нении может быть более практичным наделение соответствую-
щими полномочиями врачебных комиссий или консилиумов, су-
ществование и полномочия которых на данный момент, хотя и
закреплены законодательно ст. 48 Федерального закона «Об осно-
вах охраны здоровья граждан в Российской Федерации» [56], но
очерчены весьма расплывчато.

Заключение

Исторический опыт свидетельствует, что генетический
скрининг – эффективное средство профилактики широкого спек-
тра наследственных заболеваний. Однако широкое внедрение
скрининговых программ на основе современных генетических
технологий тормозится отсутствием общей концепции их приме-
нения, которая, в свою очередь, не может быть принята без реше-
ния целого ряда острых морально-этических вопросов. Какие за-
болевания должны стать целью скрининговых программ? Какие
решения могут и должны приниматься по результатам скрининга
(вплоть до прерывания беременности)? На ком должна лежать
ответственность за эти решения, и кто может их принимать? Воз-
можен ли скрининг без согласия индивидуума? Кому может быть
предоставлен доступ к генетической информации?

Важно отметить, что преконцепционный генетический
скрининг является лишь частью более широкого комплекса мер.
Обсуждаемый сейчас переход к неонатальному генетическому
скринингу («генетическая паспортизация» [57]) ставит еще боль-
ше вопросов. Так, пока нет понимания, как следует поступать с
данными о носительстве новорожденным мутаций, которые име-
ют низкую пенетрантность, или которые являются маркерами не-
излечимых и некурабельных на сегодняшний день болезней. На
законодательном уровне эти вопросы не освещены, кроме того, в
данной ситуации возникает дополнительная коллизия – ведь эти
сведения должны быть предоставлены родителям или другим
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законным представителям новорожденного, что создает дополни-
тельную этическую проблему.

Эти вопросы должны решаться в комплексе, с учетом мно-
жества влияющих факторов и множества возможных последствий.
Должна быть разработана система принятия решений для различ-
ных случаев, опирающаяся на морально-этические принципы и
закрепленная законодательно. Привлекательная своей внешней
простотой политика тотального запрета неконструктивна, так как,
с одной стороны, к изменению генофонда человеческой популя-
ции может приводить использование технологий, далеких от меди-
цины или генетики, а с другой – запрет неизбежно приведет к кри-
минализации области точно так же, как это происходит, например,
с абортами. Необходимо думать о разработке высокотехнологич-
ных, эффективных и гуманных методов коррекции неблагоприят-
ных эволюционных тенденций. При этом важно задействовать не
только медико-генетические, но и социальные технологии, так как
проблема наследственных заболеваний стоит перед обществом в
целом. Как показывает практика, не стоит сбрасывать со счетов и
патерналистские подходы, особенно в сочетании с просветитель-
ской и агитационной работой.

Отказ от решения этических вопросов не может остановить
совершенствование и распространение технологических достиже-
ний. Но чем дольше решение этических вопросов будет отклады-
ваться, тем острее они будут становиться, именно вследствие совер-
шенствования и распространения технологических достижений.
К генетическому тестированию это относится в полной мере, как и к
другим генетическим технологиям, например редактированию генов.
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ПРЕКОНЦЕПЦИОННЫЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ
СКРИНИНГ: ЭТИЧЕСКИЕ ПРОБЛЕМЫ И

СОЦИАЛЬНЫЕ СЛЕДСТВИЯ1

Аннотация. Преконцепционный генетический скрининг представляет собой
комплекс мероприятий, направленных на предоставление информации обсле-
дуемому о наличии у него генетических вариантов, которые приводят к потенци-
альному риску возникновения у его потомков наследственного заболевания. При
выявлении носительства патогенных генетических вариантов обследуемые могут
получить информацию о генетическом риске для будущего потомства и рас-
смотреть возможные варианты репродуктивного поведения. Однако внедрение
преконцепционного скрининга в клиническую практику поднимает ряд различ-
ных, в том числе этических проблем, которые оказывают существенное влияние
на первичную профилактику наследственных заболеваний, в частности частых
моногенных заболеваний. В данной обзорной статье освещается современный
опыт преконцепционного генетического скрининга, а также этические проблемы
и социальные следствия применения скрининга в практическом здравоохранении.

Ключевые слова: генетическое тестирование, преконцепционный (генети-
ческий) скрининг, этические проблемы, моногенные заболевания.

В настоящее время все чаще обсуждается возможность ис-
пользования в клинической практике преконцепционного генети-
ческого скрининга (ПГС) или расширенного скрининга гетерози-
готного носительства (РСН), в том числе в качестве программы
общественного здравоохранения. ПГС направлен на выявление

1 Исследование выполнено за счет гранта Российского научного фонда
(проект № 19-18-00422).
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пар с повышенным риском рождения ребенка с аутосомно-
рецессивным или Х-сцепленным заболеванием до беременности,
тем самым обеспечивая возможность автономного репродуктив-
ного выбора. По оценкам, примерно 1 из 100/125 пар имеет риск
рождения ребенка с серьезным рецессивным заболеванием [1].
С развитием геномных технологий, в частности с появлением тех-
нологий секвенирования ДНК нового поколения, а также связан-
ного с этим снижения стоимости молекулярно-генетического
тестирования, генетическое обследование стало более доступно в
клинической практике. Геномные тесты все шире используются
как для обследования лиц, у которых предполагают наследствен-
ное заболевание, так и взрослых людей без симптомов заболева-
ний. Особенно этому способствуют коммерческие лаборатории,
широко рекламирующие генетические тесты для использования
напрямую потребителем и включающие анализ носительства па-
тогенных генетических вариантов.

Не может быть никаких сомнений в том, что предотвраще-
ние болезни предпочтительнее, чем лечение заболевания после
его манифестации или на поздних стадиях. Развитие персонализи-
рованной медицины требует знаний и о генетической предраспо-
ложенности к развитию заболеваний у человека. Однако не все
профилактические меры, основанные на таком знании, одинаково
эффективны. Существующие зарубежные рекомендации в отно-
шении тестирования здоровых лиц предполагают осторожный
подход, практически всегда основываясь на наличии у человека
определенных предшествовавших тестированию факторов риска.
Взрослым здоровым людям без предшествующих факторов рис-
ка, планирующим потомство, как правило, рекомендуется тести-
рование на носительство аутосомно-рецессивных и Х-сцепленных
заболеваний – ПГС (РСН).

Выявленные в результате скрининга носители патогенных
вариантов должны получить медико-генетическую консультацию
для оценки риска наследственной патологии у потомства, обсужде-
ния информации о возможных вариантах репродуктивного пове-
дения, что позволит будущим родителям выбрать наиболее при-
емлемый для себя вариант. В 2013 г. ACMG (American College of
Medical Genetics and Genomics) определил связь между преконцеп-
ционным скринингом и выбором репродуктивного поведения [2].
При выявлении носительства наследственного заболевания и вы-
соком риске рождения ребенка с генетической патологией супру-
ги могут принять одно из следующих решений:
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· экстракорпоральное оплодотворение (ЭКО) с преим-
плантационным генетическим тестированием на моногенные за-
болевания (ПГТ-М);

· беременность с инвазивной пренатальной диагностикой
для подготовки к появлению на свет ребенка с наследственным
заболеванием, включая специальный уход после рождения;

· беременность с инвазивной пренатальной диагностикой
и ее прерывание при выявлении наследственного заболевания у
плода;

· использование донорского репродуктивного материала;
· усыновление ребенка;
· решение отказаться от деторождения.
Исследования показали, что одновременный скрининг на

носительство многих заболеваний методом секвенирования ново-
го поколения влияет на репродуктивные решения супругов. Супру-
жескими парами чаще принимались определенные репродуктив-
ные решения, если они получали результаты обследования еще до
наступления беременности (62–77%) [3]. Самым частым репро-
дуктивным выбором носителей патогенных генетических вариан-
тов являлось участие в программе ЭКО с ПГТ-М (59%), реже
принимались решения в пользу пренатальной молекулярно-
генетической диагностики во время беременности (20%) и ис-
пользования донорского биоматериала (7,7%) [3]. Принятие таких
решений по своей сути связано с тяжестью заболевания, по поводу
которого проводится скрининг.

Особую актуальность тема клинического применения ПГС
приобретает в связи с рядом нерешенных этических проблем [4].
На сегодняшний день профессиональными обществами разных
стран разработаны различные рекомендации по генетическому скри-
нингу носительства, но все они содержат только общие критерии.

Цель данного обзора – проанализировать и обобщить рос-
сийский и зарубежный опыт и этические проблемы ПГС.

Опыт скрининга на носительство патогенных
генетических вариантов в различных странах

Скрининг на носительство наследственных аутосомно-
рецессивных заболеваний начался около 50 лет назад и до недав-
него времени в основном предлагался группам риска на основа-
нии родословной или этнического происхождения [5].

В 1970-х годах, еще до клонирования первого гена, стало
возможным проводить скрининг на статус носителя гемоглобино-
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патий, таких как бета-талассемия и серповидноклеточная анемия,
и болезни Тея – Сакса [6,7]. Появление технологий определения
мутаций в генах, являющихся причиной генетических нарушений,
сделало возможным скрининг носительства патогенных вариантов
с использованием молекулярно-генетических тестов. Первым за-
болеванием, для которого стал доступен широкомасштабный
скрининг носителей этими методами, был муковисцидоз [8].

Имеется немало примеров скрининга носителей в группах
риска в разных странах. Так, широко известен успешный опыт
Израиля [9], однако такие программы проводились и в других
странах. В Сиднее и Мельбурне (Австралия) с 1995 г. был начат
добровольный скрининг на носительство патогенных вариантов,
приводящих к болезни Тея – Сакса у евреев. Обследовались уче-
ники средних классов старшей школы. Программа позволила со-
кратить частоту рождения детей с этим тяжелым наследственным
заболеванием на 50% [10], но была прекращена из-за того, что
нынешние старшеклассники имеют доступ к более «совершенно-
му» скринингу в более позднем возрасте во время планирования
семьи. В Квебеке (Канада) в 1979–1992 гг. проводили программу
добровольного скрининга групп высокого риска на болезнь Тея –
Сакса, что позволило сократить частоту данного наследственного
заболевания на 90% [11].

В Англии в 1985 г. начата добровольная всеобщая програм-
ма антенатального скрининга на бета-талассемию, что позволило
сократить частоту рождения детей с данным заболеванием на 80%
[12]. В Италии на Сардинии c 1975 г. проводился скрининг на но-
сительство бета-талассемии до вступления в брак и в антенаталь-
ном периоде. Данная программа позволила сократить частоту ро-
ждения больных детей с наследственным заболеванием на 95%
[13]. Аналогичные программы успешно реализованы на Кипре и в
других регионах [14]. Интерес представляют результаты обяза-
тельного преконцепционного скрининга супругов в Палестине и
Саудовской Аравии до вступления в брак на предмет носительства
бета-талассемии. При этом в Палестине проводилось дотестовое
генетическое консультирование обследуемых, в то время как в
Саудовской Аравии оно не проводилось. Данная программа спо-
собствовала снижению частоты бета-талассемии в Палестине на
75–80% [15], однако в Саудовской Аравии программа скрининга
носительства привела к минимальным изменениям [16].

Помимо информированного принятия репродуктивных ре-
шений, многие из этих программ были созданы для предотвраще-
ния страданий детей и семей в сообществах с высокой частотой
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наследственных болезней и/или предотвращения ненадлежащего
медицинского обслуживания больных из-за недостаточных бюд-
жетов здравоохранения [17].

Расширенный скрининг носительства

За прошедшие годы технология молекулярно-генетического
тестирования кардинально изменилась. Снижение затрат на секве-
нирование панелей генов позволило предлагать панели «расши-
ренного скрининга на носительство», которые могут включать
сотни генов. Термин «расширенный скрининг на носительство» в
последнее время стал вытеснять термин ПГС, причем определение
«расширенный» относится к объему скринингового теста, кото-
рый позволяет одновременно тестировать несколько рецессивных
состояний. Примерно с 2011 г. расширенный скрининг носителей
(РСН) стал применяться в практике как надежный, быстрый и от-
носительно доступный метод обследования, который можно
предложить всем парам, желающим родить ребенка, без предва-
рительных показаний для такого тестирования и независимо от
априорного риска родить больного ребенка.

Действующие программы скрининга носительства варьи-
руются в разных странах. Количество заболеваний, включенных в
доступные панели РСН, варьируется от 40 до более чем 1000 [18].
Панели, как правило, включают относительно более частые и тя-
желые заболевания, дебютирующие в детстве, приводящие к зна-
чительным физическим и/или умственным нарушениям, и/или
сильной боли, и/или частым госпитализациям, для которых не
существует высокоэффективного модифицирующего течение за-
болевания лечения и/или возможна преждевременная кончина
(например, мукополисахаридоз типа III, синдром Зеллвегера и бо-
лезнь Тея – Сакса). В некоторых странах, например в США, РСН
регулярно предлагается в медицинских учреждениях посредством
коммерческих предложений по тестированию [19]. Опубликованы
результаты пилотных проектов РСН, проведенных в нескольких
странах, включая Нидерланды [20] и Австралию («миссия Мак-
кензи») [21].

Результатом дискуссий экспертов стали профессиональные
рекомендации по ПГС. Так, ACMG рекомендует этнически и по-
пуляционно нейтральный подход к скринингу на носительство
муковисцидоза и спинальной мышечной атрофии [3]. Американская
коллегия акушеров и гинекологов (American College of Obstetricians
and Gynecologists – ACOG) также одобрила универсальный скрининг
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на носительство этих двух заболеваний и предложила еще один кри-
терий для включения заболевания в программу скрининга носите-
лей: частоту носительства ≥1/100 в «общей популяции» [22].

В настоящее время ACMG предлагает многоуровневый
подход к скринингу на носительство [3]:

· скрининг 1-го уровня – этнически и популяционно ней-
тральный для выявления носителей муковисцидоза и спинальной
мышечной атрофии. Дополнительно он может включать исследо-
вание конкретного гена после оценки риска с учетом личного ме-
дицинского и семейного анамнеза, а также, при необходимости,
лабораторной информации и результатов визуализации плода;

· скрининг 2-го уровня включает заболевания с тяжелыми
или умеренно тяжелыми фенотипическими проявлениями и часто-
той носительства не менее 1/100. При этом обязательно включа-
ются заболевания уровня 1;

· скрининг 3-го уровня включает заболевания с частотой
носительства ≥1/200. В большинстве случаев ACMG предлагает
ограничиться 3-м уровнем скрининга;

· скрининг 4-го уровня не имеет нижнего предела частоты
носительства, но его клиническая обоснованность менее убеди-
тельна из-за влияния на точность прогностической информации
для редких генных болезней плейотропии, генетической гетеро-
генности, неверной интерпретации вариантов и неполной корре-
ляции генотипа с фенотипом.

В общей сложности ACMG рекомендует для скрининга на
носительство на третьем уровне 97 аутосомно-рецессивных генов
и 16 генов для скрининга на носительство Х-сцепленных заболе-
ваний. Список регулярно обновляется с привлечением экспертов
профильных организаций.

В то же время эксперты Европейского общества генетики
человека (ESHG) предлагают воздерживаться от предложения не-
обоснованных генетических услуг, таких как пакет «расширенный
скрининг носительства + преимплантационное генетическое тести-
рование», приносящих пациентам необоснованные материальные
затраты и волнения [23].

В Российской Федерации ПГС является добровольным ви-
дом генетического обследования. На данный момент тестирова-
ние проводится только в рамках научных исследований, корпора-
тивных программ, а также отдельно по желанию пациента на
коммерческой основе. В России предлагается генетическое обсле-
дование до наступления беременности на целый ряд моногенных
заболеваний, среди которых наиболее часто встречаются: муко-
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висцидоз, нейрофиброматоз 1-го типа, несиндромальная нейро-
сенсорная тугоухость, мышечная дистрофия Дюшенна, фенилке-
тонурия, адреногенитальный синдром, иммунодефициты.

Этические проблемы РСН

Из-за все более частого применение РСН эксперты задаются
вопросами, связанными с использованием тестирования в про-
граммах общественного здравоохранения. Кому будет предложено
данное генетическое тестирование? Стоит ли обследовать доноров
репродуктивного материала на предмет носительства патогенных
вариантов, приводящих к моногенным заболеваниям? Какие забо-
левания должны быть включены в программу ПГС? Скрининг на
носительство должен быть добровольным или обязательным? Бу-
дет ли положена в основу выбора заболеваний для скрининга но-
сительства принадлежность тестируемого к группе риска? Или
скрининг должен быть универсальным?

Центральным этическим вопросом для скрининга носителей
являются его цели. Двумя основными целями таких программ мо-
гут быть (1) обеспечение репродуктивной автономии отдельных
лиц и их семей и (2) снижение заболеваемости определенными
генетическими заболеваниями.

Значительным числом экспертов признается, что цель сни-
жения частоты тяжелых наследственных заболеваний этически
неприемлема в связи с опасениями по поводу неявного принужде-
ния супругов к определенным репродуктивным решениям и дей-
ствиям: пары могут счесть участие в предлагаемых программах
ПГС правильным и обязательным, даже если само тестирование
добровольно [24]. Кроме того, такую цель можно интерпретиро-
вать как подразумевающую, что пары, имеющие по результатам
тестирования повышенный риск рождения больного ребенка, обя-
заны принять меры, чтобы избежать его рождения. Также утвер-
ждалось, что цель снижения заболеваемости определенными гене-
тическими болезнями отражает негативное отношение к ценности
жизни людей, которые в настоящее время живут с таким заболе-
ванием [25]. Поэтому считается, что этически более приемлемо,
чтобы заявленная цель программы ПГС заключалась в поддержке
репродуктивной автономии пар посредством предоставления ин-
формации, позволяющей сделать выбор, соответствующий их
ценностям [23].

Среди других этических проблем ПГС обсуждаются крите-
рии отбора заболеваний / генов для панелей скрининга (частота
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носительства, тяжесть заболевания, корреляции «генотип – фено-
тип», возможность дородовой диагностики, и т.д.), информирова-
ния населения, необходимости высококачественного генетического
консультирования и обеспечения добровольности, отсутствия
принуждения.

Хотя современные технологии позволяют проводить скри-
нинг тысяч моногенных состояний, не все из них подходят для
включения в панели ПГС. В 1968 г., задолго до эры современного
генетического скрининга Уилсон и Юнгнер опубликовали крите-
рии, которыми следует руководствоваться при выборе заболева-
ний для скрининга. Примечательно, что критерии, предложенные
ACMG и ACOG, включают элементы критериев Уилсона и Юнг-
нера, уделяя особое внимание частоте носителей в популяции,
ассоциациям «генотип – фенотип», тяжести состояния, возможно-
сти провести пренатальное диагностическое тестирование и уста-
новить аналитическую достоверность теста.

В контексте скрининга носителей критерии, устанавливаю-
щие порог частоты носительства, предназначены для выявления
лиц, которые с наибольшей вероятностью являются носителями,
и, как следствие, пар, у которых с наибольшей вероятностью бу-
дет повышен риск рождения больного ребенка, но не выявления
носителей очень редких состояний. ACOG предлагает установить
этот порог на уровне 1 из 100 в любой популяции, поскольку эта
интерпретация поддерживает равенство доступа к скринингу но-
сителей среди всех групп населения [22]. ACMG предлагает порог
частоты носителей, по крайней мере, 1 из 200 в любой этнической
группе с разумным представительством в США, обосновывая этот
порог увеличением числа пар из группы риска, которые будут вы-
явлены [3]. Анализ показал, что при снижении порога с 1 из 100
до 1 из 200 дополнительно 2400 пар из США будут иметь воз-
можность принимать обоснованные репродуктивные решения.
Однако эта оценка предполагает, что оба члена всех пар, плани-
рующих рождение детей, проходят скрининг.

Одним из мотивов программ ПГС, по крайней мере частично,
является желание смягчить бремя, которое несут пары, имеющие
ребенка с тяжелым или смертельным генетическим заболеванием.
В этой связи важным компонентом программы ПГС является опре-
деление того, какие гены требуют включения в тестирование.
Этические дебаты о том, что считать тяжелым или серьезным за-
болеванием, продолжаются [26], и поскольку восприятие тяжести
и серьезности не является объективным, любая программа ПГС
должна тщательно взвешивать различные проявления заболевания,
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а также его последствия для человека и его семьи. Критерии созда-
ния панели, учитывающие тяжесть заболевания, напрямую связа-
ны с клинической полезностью результата тестирования [27]. Не-
сколько исследований показали, что пары частично основывают
свои решения о репродуктивном поведении на тяжести заболева-
ния [19]. Для отбора генов в панели ПГС была разработана и про-
верена система классификации тяжести серьезных моногенных
состояний, в которой используется алгоритм, учитывающий фе-
нотипические характеристики заболевания, такие как степень
сокращения продолжительности жизни, наличие умственной от-
сталости и степень нарушения физической подвижности [28].
C использованием этой системы заболевания классифицируются
по категориям тяжести: глубокая, тяжелая, умеренная и легкая.
ACMG заявляет, что состояния, включенные в панели ПГС,
должны быть достаточно серьезными, чтобы повлиять на приня-
тие репродуктивных решений, рекомендуя проводить скрининг на
носительство патогенных вариантов заболеваний глубокой, тяже-
лой или умеренной тяжести [3]. Критерии ACOG, связанные с тя-
жестью, гласят, что состояния, включенные в панели для ПГС,
должны оказывать негативное влияние на качество жизни, вызы-
вать когнитивные или физические нарушения, требовать хирурги-
ческого или медицинского вмешательства и проявляться в раннем
возрасте [22].

Существенны также этические аспекты классификации ва-
риантов генов, выявленных в процессе тестирования [29]. По-
скольку ПГС предназначен для оценки риска моногенного заболе-
вания, важно, чтобы выявляемые при обследовании генетические
варианты имели сильную связь с заболеванием, при этом должна
учитываться пенетрантность варианта. Однако при интерпретации
результатов обследования возможна неопределенность относи-
тельно того, насколько конкретный генетический вариант связан с
наследственным заболеванием, и эта проблема усугубляется при
популяционном скрининге и включении в панель очень редких
болезней. Сообщение парам о таком варианте может привести к
тому, что супруги будут испытывать дополнительные волнения
при принятии репродуктивного решения и, возможно, пройдут
ненужные тесты или вмешательства. Однако если о таком вариан-
те не сообщать, у пары может родиться ребенок с серьезным забо-
леванием, риск которого был недооценен.

И ACOG, и ACMG заявляют, что состояния, включенные в
панели ПГС, должны поддаваться дородовой диагностике. Воз-
можность установления диагноза наследственного заболевания при
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дородовой диагностике является основополагающей для клиниче-
ской пользы скрининга носителей, что подчеркивает важность этого
критерия. Благодаря достижениям в области генетического тести-
рования за последние несколько десятилетий дородовые диагно-
стические тесты с высокой положительной прогностической цен-
ностью доступны практически для всех моногенных состояний.

Обеспечение возможности осознанного выбора. Хотя и
предтестовое консультирование, и информированное согласие
важны для ПГС, понимание того, как лучше всего это сделать,
может быть сложной задачей. Некоторые эксперты полагают, что
если скрининг воспринимается как рутинная процедура, люди с
меньшей вероятностью будут критически размышлять о том, под-
ходит ли он им, или задумываться о том, будут ли результаты об-
следования использоваться ими при принятии репродуктивных
решений. В любом случае, в процессе претестового консульти-
рования необходимо обсудить определенный круг вопросов:
(1) тестирование не является обязательным, (2) пациент может от-
казаться от обследования или тестироваться в другое время, (3) об-
следование до зачатия предпочтительнее скрининга во время бере-
менности, (4) результаты генетического теста могут быть сложными
и неопределенными [30], (5) «отрицательный» тест снижает веро-
ятность рождения больного ребенка, но не устраняет все риски,
(6) преконцепционный / пренатальный скрининг не заменяет скри-
нинг новорожденных и (7) родство супругов увеличивает риск
аутосомно-рецессивных заболеваний.

Обследуемым важно понимать, что ПГС предназначен для
ознакомления пары с информацией, которая могла бы помочь в
принятии решений о репродукции, и не дает информацию о гене-
тическом риске для их собственного здоровья. Во время консуль-
тации рекомендуется обсуждение с парой их жизненных ценно-
стей и целей тестирования, чтобы помочь им решить, будет ли
этот скрининг полезным или важным для них [31].

Результаты ПГС должны быть предоставлены таким обра-
зом, чтобы они были значимыми и полезными. Чтобы оптимизи-
ровать полезность своих результатов, участникам потребуется
базовое понимание ключевых концепций: что означает наличие
рецессивного генетического заболевания и каковы последствия
повышенной вероятности.

Высказывается мнение о необходимости дальнейших ис-
следований этических и психосоциальных аспектов использова-
ния системы ПГС.
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Ожидаемые социальные следствия

Анализ литературных источников, проведенный в обзоре [32],
позволил выявить потенциальные социальные следствия РСН.
Это (1) медикализация, (2) стигматизация и дискриминация носи-
телей и пациентов с заболеваниями, вошедшими в панели для
скрининга, и (3) проблемы в достижении равной доступности об-
следования.

Медикализация – это термин, используемый для описания
потенциальных нежелательных последствий применения меди-
цинских процедур в тех аспектах жизни, которые ранее считались
выходящими за рамки здравоохранения. Потенциальными нега-
тивными эффектами медикализации были: (A) увеличение пред-
ложения РСН, (B) рутинизация РСН или его некритическое ис-
пользование и (C) содействие созданию социального климата
стремления к «идеальным» детям.

В исследовании [33] показано, что внедрение РСН по ини-
циативе органов здравоохранения является вопросом стимулирова-
ния предложения, при этом у широкой общественности может от-
сутствовать первоначальное желание знать свой статус носителя, в
том числе, например, из-за неосведомленности о том, как такую
информацию применять в повседневной жизни. Пары могут вы-
ступать против идеи проведения дополнительной медицинской
процедуры на этапе до зачатия или в пренатальном периоде [34].
Кроме того, люди с определенными убеждениями, в том числе ре-
лигиозными, могут проявлять меньший интерес к скринингу [35].
Предыдущий опыт или знакомство с заболеваниями, на которые
проводят скрининг, могут привести к более высокой потребности
в РСН [31].

Рутинизация РСН может повлиять на принятие обоснован-
ных решений и свободу выбора, а также может иметь нежела-
тельные последствия для людей с ограниченными возможностями
[24]. В теоретических статьях, включенных в обзор [33], обсужда-
ется, что в том случае, если РСН станет обычным явлением, пары
могут поверить, что участие в нем – это правильный поступок, а
общество может оказывать на них давление с целью заставить
участвовать в тестировании. Высказывались опасения, что рути-
низация РСН может повлиять на взгляды общества на репродук-
тивные обязанности его членов, поднимая вопрос, будут ли пары
чувствовать себя свободными отклонить предложение пройти скри-
нинг или принять решение отказаться от тестирования плода / эм-
бриона, если они окажутся носителями [36]. Эту обеспокоенность
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также выразили медицинские работники и политики [35]. Более
того, заинтересованные стороны заявили, что, если РСН станет
рутиной, это может повлиять на восприятие здоровья и рисков,
которые необходимо предотвращать [37].

Только в одной статье представлены эмпирические данные
о рутинизации и последующем общественном давлении в случае
предложения (полуобязательного или обязательного) скрининга
носительства на основе происхождения в Израиле. В этом иссле-
довании большинство респондентов подтвердили, что поддались
общественному давлению, когда приняли участие в программе
добрачного скрининга [38].

В нескольких статьях, включенных в этот обзор [32], выска-
зывалось предположение, что РСН может способствовать созда-
нию социального климата, в котором наличие «неидеальных» де-
тей считается проблематичным, особенно если в тестовую панель
будут включены легкие состояния. В связи с этим некоторые по-
литики в Швеции ожидали, что представители населения в целом
могут неправильно истолковать мотивы правительства в отноше-
нии РСН, учитывая прошлый опыт государственной политики
евгеники [39]. Выражена обеспокоенность тем, что универсаль-
ный РСН как программа общественного здравоохранения может
укрепить представления о том, что правительство ограничивает
репродуктивную свободу.

В качестве потенциальных негативных последствий РСН
были выдвинуты многочисленные аспекты стигматизации и дис-
криминации. Однако эмпирических доказательств стигматизации
и дискриминации после РСН не было найдено [32]. Более того,
поскольку РСН будет предлагаться всем лицам, независимо от
этнической принадлежности, кровного родства или географиче-
ского происхождения, такое предложение потенциально могло бы
снизить стигматизацию этнических групп [40].

Однако потенциальный вред РСН в отношении стигматиза-
ции также упоминался во многих статьях. Во-первых, авторы по-
лагали, что это предложение может усилить стигматизацию по
причине инвалидности [23]. Они предположили, что стигматиза-
ция может возникнуть на основании того, что РСН потенциально
будет способствовать формированию представления о том, что
людям с ограниченными возможностями нет места в нашем обще-
стве или что жизнь людей с генетическими заболеваниями имеет
меньшую ценность.

Во-вторых, авторы указывали на потенциальную стигмати-
зацию носителей, а также тех, кто предпочитает не проходить
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скрининг, особенно когда в результате этого страдают дети. В ис-
следовании, проведенном в Швеции, было отмечено, что если
участие в скрининге можно считать репродуктивной ответствен-
ностью пары, то супругов могут обвинять при отказе от тестиро-
вания, особенно в случае рождения больного ребенка [39]. Авторы
этого исследования, а также автор [41] дополнительно отметили,
что для носителей или тех, кто отказывается от скрининга, может
возникнуть проблема с поиском брачного партнера. Кроме того,
отмечалось, что стигматизация может привести к усилению обще-
ственного давления с целью принудить к участию в скрининге [42].
Некоторые авторы отметили возможную дискриминацию пар но-
сителей или влияние на благополучие людей, живущих с тести-
руемыми заболеваниями [37]. Высказывалось предположение, что
универсальный РСН может снизить частоту рождения детей с за-
болеваниями, что, в свою очередь, может снизить стимул к разра-
ботке методов лечения, тем самым ставя в невыгодное положение
живущих пациентов.

В многочисленных исследованиях, посвященных скринингу
носителей в группах высокого риска, сообщалось об опыте уча-
стников, столкнувшихся со стигматизацией и дискриминацией.
В 1970-х годах скрининг серповидноклеточной анемии на основе
этнического происхождения в США привел к усилению стигмати-
зации и дискриминации носителей в плане доступа к трудоустрой-
ству и образованию, а также к возможности получить страхование
жизни [23, 43]. Кроме того, сообщалось о стигматизации носителей
в результате добрачного скрининга ортодоксальных евреев [9, 38] и
в результате полуобязательного скрининга на бета-талассемию на
Кипре [14]. Положительный статус носителя привел к ограниче-
нию возможностей вступления в брак, особенно для семей с боль-
ными членами. Напротив, в исследованиях в Нидерландах не бы-
ло установлено стигматизации или дискриминации супружеских
пар [44]. В другом исследовании ПГС в Израиле стигматизации,
связанной с программой, не было обнаружено [45].

Потенциальные социальные последствия РСН могут быть
связаны с равноправным доступом. В этом контексте специалисты
сферы здравоохранения отметили, что преимуществом универ-
сального РСН является то, что он обеспечивает равный доступ,
поскольку предлагается всем парам, желающим иметь детей [33],
а не только парам из групп риска. С другой стороны, эксперты
предположили, что универсальное предложение может снизить
осведомленность групп риска, которые больше всего выигрывают
от РСН [23]. Выражается обеспокоенность по поводу знаний и
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осведомленности населения в целом, а также медицинских работ-
ников о генетике, скрининге и репродуктивных возможностях,
что, возможно, усложняет принятие обоснованных решений [31].

Другие проблемы, связанные с обеспечением справедливого
доступа, были связаны с затратами и финансированием. В некото-
рых статьях описывались стратегии финансирования текущих
программ ПГС. В Соединенном Королевстве тестирование на но-
сительство предлагается бесплатно в рамках Национальной служ-
бы здравоохранения [43]. В Израиле тестирование на носительство
также бесплатно, а за дополнительное тестирование при менее
частых или тяжелых состояниях взимается лишь небольшая плата
[43]. Некоторые из опрошенных участников программ РСН также
считали, что затраты могут привести к неравенству в доступе [46].

Важно отметить, что авторы [32] не нашли практически ни-
каких эмпирических доказательств как положительных, так и от-
рицательных потенциальных последствий в большинстве публи-
каций о программах скрининга групп риска (с акцентом на одном
или нескольких заболеваниях).

Заключение

В настоящее время в различных странах проводятся про-
граммы по преконцепционному скринингу, учитывая этнические
особенности распространения наследственных заболеваний в раз-
ных странах и популяциях. Некоторыми медицинскими сообще-
ствами предложены различные рекомендации, но нет единых, в
том числе российских, по данному направлению профилактики
наследственных и врожденных заболеваний. Необходимо созда-
ние подробных клинических рекомендаций с учетом этнических
особенностей распространения моногенных заболеваний в раз-
личных регионах РФ.

Практическое применение программ РСН должно учиты-
вать этические проблемы и социальные последствия. Одним из
способов свести к минимуму стигматизацию и дискриминацию
является улучшение знаний общественности, например с помощью
информационных проектов, а также предоставление надлежащей
информации и консультирования проходящим обследование па-
рам. Важно, чтобы программы РСН реализовывались с учетом
культурных особенностей населения. Ограничить вероятность
возникновения негативных социальных последствий можно при
условии того, что репродуктивная автономия и, следовательно,
необязательный характер предложения будут четко выражены при
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внедрении программы (как в отношении участия в скрининге, так
и в отношении репродуктивных возможностей в случае носитель-
ства). Ценности общественного здравоохранения, такие как спра-
ведливость, также должны учитываться при внедрении РСН.
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ПРЕКОНЦЕПЦИОННЫЙ СКРИНИНГ:
ВЗГЛЯД ВРАЧА-ГЕНЕТИКА

Аннотация. Преконцепционный скрининг – инновационный метод про-
филактики наследственных болезней, который вызывает множество вопросов как у
специалистов, так и у молодых людей, планирующих рождение детей. В главе
обсуждаются примеры из реальной практики врача-генетика, которые демон-
стрируют этические сложности ситуаций репродуктивного выбора. Перспективы
развития преконцепционного генетического тестирования требуют от профес-
сионального сообщества разработки правил и рекомендаций, которые помогут
врачу ответить на возникающие вопросы, позволят эффективно выстроить ком-
муникацию с пациентами.

Ключевые слова: преконцепционный скрининг, медико-генетическая кон-
сультация, этические проблемы медицинской генетики, социальные проблемы
медицинской генетики.

Преконцепционный скрининг – инновационный метод про-
филактики наследственных болезней, который может выявить по-
тенциальных родителей – отдельных лиц или супружеские пары –
с высоким риском рождения ребенка с тяжелой наследственной
патологией. Эти родители – носители аутосомно-рецессивных или
Х-сцепленных рецессивных болезней. На данный момент известно
более 2000 аутосомно-рецессивных заболеваний. Несмотря на
редкость, аутосомно-рецессивные болезни, как правило, отлича-
ются тяжелым течением, ранней инвалидизацией и смертностью,
отсутствием эффективного лечения. Результаты недавних генети-
ческих исследований показали, что в генотипе каждого человека
скрывается от 5 до 10 патогенных рецессивных мутаций. Носи-
тель аутосомно-рецессивного заболевания, не имея клинических
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симптомов, тем не менее на 50% будет иметь шанс передать гене-
тическую мутацию своему ребенку. Однако ребенок будет болен
только в том случае, если оба партнера передают ему мутацию од-
ного и того же гена. Вероятность такого события в паре носителей
мутаций одного и того же гена составляет 25%. Для Х-сцепленных
рецессивных заболеваний ситуация иная: у матери, являющейся бес-
симптомной носительницей, в 50% случаев родится больной сын.

Если по результатам скрининга обнаруживается повышен-
ный риск рождения ребенка с наследственной патологией, пара
получает возможность воспользоваться достижениями современ-
ной медицины, чтобы нейтрализовать его. То есть даже у носителей
патогенных мутаций может родиться здоровый ребенок, поэтому
так важно знать о факте носительства. Среди вышеупомянутых
методов – пренатальная диагностика, позволяющая выявить пато-
генный генетический вариант у плода на этапе беременности, до-
норство гамет, предимплантационное генетическое тестирование
на моногенные нарушения совместно со вспомогательными ре-
продуктивными технологиями и другие. Также важно понимать,
что некоторые расстройства могут возникать в результате спон-
танной мутации в молекуле ДНК в половой клетке, и поэтому их
невозможно предсказать.

Понятие скрининга стало известно в России с тех пор, как в
60-х годах в СССР появился неонатальный скрининг – метод, по-
зволяющий диагностировать ряд наследственных заболеваний в
первые дни жизни ребенка. Сегодня неонатальный скрининг ак-
тивно расширяется и повсеместно внедряется в регионах. Прекон-
цепционное же тестирование не получило пока столь активного
применения. При этом нам доступен опыт зарубежных коллег,
которые активно применяют преконцепционный скрининг в рам-
ках государственных и частных инициатив [1]. Потенциальным
родителям предлагается тестирование, как правило, на носитель-
ство следующих наиболее частых генетических заболеваний, ко-
торые можно проверить в ходе генетического тестирования до
зачатия: муковисцидоз (CF) – заболевание дыхательной системы;
синдром ломкой Х-хромосомы (FXS) – генетическое заболевание,
которое может вызвать задержку развития, трудности в обучении,
а также социальные и поведенческие проблемы; спинальная мы-
шечная атрофия – заболевание, поражающее нервные клетки
спинного мозга, вызывающее нарушение движения, дыхания и
глотания. Эти заболевания имеют высокую распространенность
во всех популяциях. Однако в разных популяциях есть свои осо-
бенности. Так, в силу высокой распространенности ряда заболе-
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ваний внутри определенного этноса, для некоторых этнических
групп предлагается преконцепционное генетическое тестирование
на ряд специфических заболеваний с высоким риском рождения
больного потомства. Так, для евреев-ашкенази это касается болез-
ни Тея – Сакса, болезни Канавана, семейной дизавтономии, для
афроамериканцев – серповидноклеточной анемии, для жителей
Средиземноморья и Юго-Восточной Азии – талассемии.

В нашей стране отдельные коммерческие лаборатории раз-
работали методики для выявления носительства частых моноген-
ных рецессивных заболеваний, которые предлагают использовать
при планировании беременности. В них включены, помимо пере-
численных ранее, такие болезни, как синдром Ушера типов 1C,
1D, 1B, 2A, 3A – это часто встречающаяся генетическая причина
слепоглухоты (1 случай на 6000 новорожденных), фенилкетону-
рия, болезнь Вильсона – Коновалова – наследственное нарушение
обмена меди, наследственная нейросенсорная тугоухость. При
правильно подобранном методе / комплексе методов генетического
тестирования преконцепционный скрининг способен выявить
значимую часть рисков для будущего ребенка.

Необходимо учитывать и государственный аспект проблемы
преконцепционного скрининга, поскольку последний содействует
профилактике детской инвалидности и, тем самым, помогает
уменьшить расходы на здравоохранение. Кроме того, для многих
рецессивных и Х-сцепленных болезней сегодня существует доро-
гостоящее лечение. Пациентам с редкими заболеваниями помога-
ет государственная программа «14 высокозатратных нозологий», а
также программа благотворительного фонда «Круг добра». По-
скольку аутосомно-рецессивные заболевания, как правило, характе-
ризуются очень тяжелым течением, то даже при больших затратах на
лечение не всегда удается достичь должного эффекта. Поэтому,
если появится возможность сэкономить эти средства, вполне ожи-
даемо, что государство будет экономически заинтересовано в
профилактике даже тех наследственных заболеваний, для которых
уже есть терапия.

Однако, преконцепционный скрининг – это не только инно-
вационный метод профилактики наследственных заболеваний, но
и явление, создающее вокруг себя множество дискуссий и, часто,
полярных мнений [2].

Так, из вышесказанного следует, что преконцепционный
скрининг предлагается не только для заболеваний, которые со-
провождаются интеллектуальными и другими психическими рас-
стройствами, но и для состояний, при которых развитие личности

https://doi.org/10.1038/s41436-021-01203-z
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не нарушено. Это, к сожалению, создает проблему, заключающую-
ся в том, что супружеские пары с помощью врачей могут пытаться
управлять появлением на свет детей – потенциально полноценных
членов общества. К счастью, многие семьи очень разумно подходят
к данному вопросу. Вот пример из практики. Молодая пара реши-
ла принять участие в программе преконцепционного скрининга и
получила свои геномные данные. Когда выявилось, что у них есть
патогенный вариант в одном и том же гене, связанном с аутосом-
но-рецессивной глухотой, они решили, что не будут ничего делать
с этой информацией и пытаться обследовать будущего ребенка
пренатально, несмотря на повышенный риск, потому что это за-
болевание не связано с нарушением развития личности, более то-
го, зачастую это поздноманифестирующее состояние. Вполне ве-
роятно, что такая же глухота была и у Людвига ван Бетховена, а
ведь он сыграл огромную роль в развитии искусства и человече-
ской культуры в целом. Если бы преконцепционный скрининг
стал распространенной практикой несколько веков назад, наша
культура, может быть, лишилась бы наследия Фредерика Шопена,
а если говорить о недавнем прошлом – певца Грегори Лемаршаля
(оба музыканта были больны муковисцидозом)1.

В связи с вышесказанным среди врачей все больше распро-
страняется мнение, что возможности теста в некоторых ситуациях
необходимо искусственно ограничивать, а именно – не использо-
вать данный метод для выявления риска развития болезней, не
влияющих на развитие личности. Возможно, что это связано
именно с тем, что некоторые исторические личности, страдающие
орфанными заболеваниями, внесли значимый вклад в развитие
нашей цивилизации. Например, следует вспомнить таких знаме-
нитостей, как Авраам Линкольн или Никколо Паганини, которым
приписывают наличие синдрома Марфана. Для упомянутого ве-
ликого скрипача наличие такого симптома данного заболевания,
как арахнодактилия (длинные пальцы) явилось достоинством, по-
зволявшим виртуозно владеть музыкальным инструментом. Из-
вестно также, что французский художник Анри де Тулуз-Лотрек
страдал наследственным заболеванием, согласно разным версиям,
несовершенным остеогенезом или остеохондродисплазией, и
вследствие переломов не мог ходить. Попытки преодолеть огра-
ничения подвижности и желание самореализации сыграли нема-

1 Ученые предположили, что симптомы Ф. Шопена могут говорить о му-
ковисцидозе – заболевании, неизвестном во времена композитора. Тем не менее
прямых доказательств в настоящий момент нет.
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лую роль в его стремлении рисовать. Эти примеры, на наш взгляд,
демонстрируют, что орфанное заболевание иногда не препятствует,
а способствует развитию таланта. Поэтому страшно представить,
что некоторые вышеупомянутые личности могли бы не родиться,
если бы жили во времена широкого распространения преконцеп-
ционного скрининга. В наше время, когда такой скрининг стано-
вится реальностью, врач, безусловно, чувствует ответственность
за будущую жизнь. И, хотя будущие родители самостоятельно
принимают решение о деторождении, но они часто просят совета
у специалиста, поэтому мнение об ограничении сферы примене-
ния преконцепционного скрининга имеет право на существова-
ние. Такие ограничения в будущем должны помочь нам вовремя
остановиться и не перейти с пути предотвращения рождения
больных детей на путь евгеники.

Специалисты задаются и другим вопросом. Если прекон-
цепционное тестирование станет доступно каждому, будут ли ис-
пытывать на себе общественное давление те, кто по личным при-
чинам откажутся от него? Станет ли это причиной для развития
стигматизации по отношению к больным и их семьям? [3]

Еще один неразрешенный вопрос носит не только этический,
но и философский характер. Что произойдет с человечеством, если
на свет будут рождаться только «идеальные» дети, без каких-либо
биологических особенностей? Если представить, что преконцеп-
ционный скрининг вводится повсеместно в масштабе всей плане-
ты, особое значение приобретает принцип биоразнообразия. Важ-
ность этого принципа мы можем проиллюстрировать на примере
людей с серповидноклеточной анемией. Эти пациенты тяжело пе-
реносят дефицит кислорода, например, перемещаясь в горы. С дру-
гой стороны мутация, вызывающая серповидноклеточную ане-
мию, повышает устойчивость к малярии. В Средиземноморье, где
малярия была широко распространена, мутация серповиднокле-
точный анемии в свое время помогала людям выжить. В условиях
меняющегося климата биоразнообразие вида обусловливает шанс
человечества на выживание в новых условиях, поэтому нам сле-
дует с осторожностью относиться к перспективе повсеместного
внедрения преконцепционного скрининга.

В перспективе, если преконцепционный скрининг придет в
регионы России, мы можем столкнуться с еще одной сложностью.
Каждую пару, проходящую такой скрининг, обязательно должен
консультировать специалист-генетик, потому что иначе людям
будет чрезвычайно трудно понять, как им обращаться с получен-
ной информацией. В России большой дефицит врачей данного

https://doi.org/10.1371/journal.pone.0114391
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профиля – около 300 специалистов по данным на 2023 г. на всю
страну.

Пока единичный опыт врачей-генетиков указывает на зна-
чительные сложности, с которыми сталкивается специалист в по-
пытке трактовки полученных результатов преконцепционного
скрининга. Следует поделиться одним из случаев генетического
тестирования у супружеской пары, которая активно обратилась за
обследованием в связи с тем, что обнаружилось дальнее родство
между супругами (седьмая степень родства). Потенциальные ро-
дители происходили из одного села, и их прадеды были родными
братьями. Поэтому супруги беспокоились о возможных генетиче-
ских проблемах своего потомства. Им было проведено полноэк-
зомное секвенирование, в результате которого был выявлен вари-
ант неизвестной значимости в гене SLC34A3, связанном с одной
из редких форм рахитоподобного заболевания – наследственного
гипофосфатемического рахита с гиперкальциурией, для которого
не существует эффективного патогенетического лечения. По-
скольку заболевание касается только нарушения минерализации
костей и никак не затрагивает центральную нервную систему, а
также выявленный генетический вариант не классифицирован как
патогенный, а всего лишь как вариант неясного значения, то после
совета с врачом потенциальные родители решили не обращаться
за пренатальной или преимплантационной диагностикой заболе-
вания у плода / эмбриона. После рождения ребенка родители тем
не менее решили превентивно следить за возможными признака-
ми появления заболевания. К возрасту семи месяцев у ребенка
появились первые биохимические критерии заболевания в виде
повышения уровня фермента щелочной фосфатазы и фосфатов в
крови и увеличения уровня кальция в моче. Стало ясно, что забо-
левание постепенно проявит себя в виде скелетных деформаций.
Неудовлетворенность состоит в том, что носительство родителя-
ми данной патологии было заранее известно, однако, несмотря на
это знание, не была ясна патогенность данной конкретной мутации,
и не было возможности провести тестирование плода, поскольку у
гинекологов принято отказывать в генетическом тестировании на
варианты неясной значимости. Безусловно, то, что дети с данной
патологией имеют нормальный интеллект и хорошо психически
развиваются, является некоторым утешением, хотя заболевание
наложит на ребенка определенные физические ограничения.

Необходимо учитывать, что для профилактики более широ-
кого круга наследственных заболеваний необходимо комплексное
генетическое обследование супружеской пары. Оптимальным яв-
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ляется полноэкзомное или полногеномное секвенирование с до-
полнительным секвенированием по Сенгеру для валидации полу-
ченных результатов в сочетании с кариотипированием, а в ряде
случаев – хромосомным микроматричным анализом. Также супру-
гам до генетического тестирования и после него необходимо про-
консультироваться с врачом-генетиком. Это дорогой путь, но он
дает наиболее достоверную информацию о вероятности наслед-
ственных заболеваний у будущих детей в семье.

К каким бы решениям не пришли специалисты, преконцеп-
ционный скрининг продолжит развиваться. В связи с этим многие
врачи и ученые убеждены, что необходимо уделить максимум
внимания его этическим аспектам уже сейчас, на самых ранних
стадиях повсеместного внедрения этого нового метода. Надо по-
нимать, что в практической работе с супружескими парами обяза-
тельно возникнут сложные и неоднозначные случаи, но следует
надеяться, что профессиональное врачебное сообщество по мере
накопления опыта и развития научных знаний выработает опреде-
ленные правила и рекомендации, которые помогут врачу спра-
виться с таким новым вызовом современности, как преконцепци-
онный скрининг.
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СИНТЕТИЧЕСКАЯ БИОЛОГИЯ:
ВЫЗОВЫ ДЛЯ БИОЭТИКИ

Аннотация. В главе рассмотрены этические проблемы, связанные с тех-
нологиями геномного редактирования и создания синтетических организмов.
Поиск оптимальных решений ставит перед наукой и обществом необходимость
разнопланового обсуждения этих проблем, преимущественно проспективного
характера. Пересечение традиций и прогресса оценивается как точка зарождения
общественного консенсуса касательно практического применения технологий
генной инженерии в медицине. Некоторые проблемы синтетической биологии
находятся на границе биоэтики и экологической этики.

Обсуждение создания синтетических эмбрионов человека выводит этиче-
ский дискурс науки далеко за привычные исторически сложившиеся рамки. Не-
обходимость оценивать то, чего никогда прежде не существовало в природе,
ставит перед учеными и обществом сложную задачу поиска этического консен-
суса.

Ключевые слова: синтетическая биология, генная инженерия, геномные тех-
нологии, синтетические эмбрионы, редактирование генома человека, биоэтика.

Введение

Синтетическая биология сегодня это огромное проблемное
поле, которое не исчерпывается только синтезом новых биологи-
ческих систем и объектов. Ее задачей является создание новых
организмов с заданными свойствами и функциями, в том числе не
имеющими аналогов в живой природе. Это направление науки
включает в себя компьютерное моделирование и анализ данных,
системную биологию и метаболическую инженерию (построение
новых генных сетей) [1].
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Впервые этот термин употребил французский химик Стефан
Ледюк в 1912 г. Синтетическая биология использует методологию
системной биологии для глубокой модификации или разработки
новых биологических систем. Появление синтетической биологии
произвело революцию в идеях и методах биологических исследо-
ваний, предоставив человечеству новый способ понимания кон-
цепции «жизни» и изменив отношения между человечеством и
миром природы. В отличие от традиционной биологии, которая
применяет подход «сверху вниз», при котором объект исследова-
ния сначала рассматривается как целое, а затем постепенно реду-
цируется и анализируется путем деконструкции его частей и
понимания взаимосвязей между ними, синтетическая биология
использует подход «снизу вверх», который предполагает сборку
биомолекул и частей способом «построения для понимания», что-
бы постичь суть жизни и всей природы [2, с. 45–56].

В зависимости от масштаба исследований синтетическую
биологию можно разделить на проектирование генных цепей,
полногеномный синтез и создание искусственных форм жизни.
Концепция генных цепей отталкивается от концепции логических
цепей в инженерии, которая представляет собой набор кодирую-
щих РНК или белков, функционирующих внутри клеток или между
клетками, выполняя некоторую логическую функцию.

По мнению Исследовательского совета американской На-
циональной академии наук по биозащите в эпоху синтетической
биологии, синтетические биотехнологии можно определить как
обеспечивающие технологии, разработанные для достижения
цикла «проектирование – сборка – испытание», который включает
как технологии, специально разработанные для синтетической
биологии, так и технологии, интегрированные в традиционную
биотехнологию [3].

Ключевой вехой синтетической биологии принято считать
2008 г., когда ученые из Института Крейга Вентера научились
химическим способом последовательно собирать геном бактерии
микоплазмы. Так была впервые создана полностью искусственная
ДНК. В 2010 г. той же командой ученых технология была дорабо-
тана до создания полного организма ранее не существовавшей в
природе бактерии Micoplasma micoides JCVI-syn 1.0.

В 2012 г. была создана первая физическая модель мико-
плазмы, в которой изображены все белки с их пространственной
структурой, отображены закономерности репликации ДНК по фа-
зам клеточного цикла.
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Сегодня синтез генов происходит в полуавтоматическом
режиме, то есть сначала в компьютерной программе задают по-
следовательность нуклеотидов, затем задается автоматизирован-
ный дизайн, после чего специальный робот собирает этот ген и
вводит в живую клетку. Природа не только преобразуется, но и
создается руками ученых. Генно-инженерные подходы могут ме-
нять физиологию клетки, множественно изменяя регуляторные
последовательности генов или заменяя природные части генома
на синтетические.

Амбиции исследователей и интересы общества здесь спле-
таются в многоплановый дискурс. Подобные биотехнологии в бу-
дущем могут помочь преодолеть передачу опасных заболеваний,
производить экологичные виды топлива или очищать сточные
воды. В то же время вмешательство в генетические линии и созда-
ние новых организмов вызывает опасения необратимых изменений,
которые могут затронуть все человечество. Например, создание
искусственных вирусов, несомненно, несет в себе большие надежды
и опасности.

Этическое измерение

Синтетическая биология имеет два глобальных направления –
это редактирование существующего генома живых организмов и
создание нового генетического кода, то есть новой системы запи-
си наследственной информации в ДНК, программирующей белки
и аминокислоты. Другими словами, ученые пишут новую «ин-
струкцию», согласно которой клетка начинает функционировать
так, как никогда не было в природе.

Этические проблемы синтетической биологии включают
изменение или истощение окружающей среды, конкуренцию с
местными видами, горизонтальный перенос генов, патогенность
или токсичность, биотерроризм и лабораторную биобезопасность.
Все эти проблемы требуют выработки этических и правовых ме-
ханизмов регулирования, т.к. на сегодняшний день однозначных
ответов о границах допустимого в применении генно-инженерных
технологий нет.

Ученые стремятся к открытиям, а общество диктует свои
ожидания. Есть технологии, которые интересны и спорны с точки
зрения этики, например, редактирование генома эмбрионов чело-
века, но они не затронут всю человеческую популяцию, даже если
будут разрешены законодательно, а есть технологии, последствия
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которых могут затронуть жизни миллионов людей – например,
создание синтетических вирусов.

У каждой технологии есть два измерения – технологическое
и социогуманитарное. И все, что касается достижений синтетиче-
ской биологии в настоящее время, находится на стадии техноло-
гической, то есть изучения фактических возможностей и рисков.
И лишь когда этот спектр вопросов будет закрыт, ученые смогут
смело сказать, что технология надежна, предсказуема и безопасна,
тогда можно будет переходить к гуманитарной экспертизе, выно-
сить технологию на суд общественности и решать вопрос о до-
пустимости ее практического применения.

Так происходит, например, с редактированием генома эм-
брионов человека. Общемировая практика запрета на перенос
отредактированных эмбрионов с целью деторождения этически
оправдана и, вероятно, будет применяться еще долго в силу объ-
ективного недостатка достоверных данных технологического этапа.

Традиции и прогресс в поиске этического консенсуса

Проблема современного общества заключается в том, что
традиционная мораль не может ответить на те вызовы, которые
порождает прогресс биотехнологий. В результате возникает за-
прос на новые механизмы и социогуманитарную экспертизу, по-
зволяющую согласовать позиции разных социальных акторов.

Ожидания медицинского сообщества и общества в целом
связаны с решением, например, таких важных задач, как профи-
лактика наследственных заболеваний, разработка персонализиро-
ванных вспомогательных репродуктивных технологий. Однако
репродуктивное использование модификации генов зародышевой
линии человека подверглось критике по широкому спектру био-
медицинских и биоэтических причин, включая нарушение есте-
ственных и божественных законов, непоправимые риски для по-
томства и будущих поколений и серьезные социальные последствия
неоевгенических подходов и попыток искусственного улучшения
человека [4, с. 46–56]. На этих позициях основан международный
консенсус, запрещающий редактирование эмбрионального генома
человека в репродуктивных целях.

В основе данного дискурса лежит принцип предосторожно-
сти. По мнению ряда авторов, этот принцип имеет разные трак-
товки, а именно позитивные и негативные. Позитивная трактовка
этого принципа предписывает правила принятия решений перед
лицом потенциально серьезных угроз, а негативная направлена на
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то, чтобы не отказываться от мер предосторожности, даже если
угроза неочевидна. Негативная трактовка принципа предосторож-
ности не содержит утвердительных заявлений о том, когда следу-
ет принимать меры предосторожности – отказ от принятия таких
мер просто отвергается.

Принцип предосторожности – это концепция, определяю-
щая правила выбора в принятии решений, призванная помочь вы-
брать наилучший образ действий, а также определяющая процессы,
которым должны следовать политики при принятии рискованных
решений. Принцип предосторожности рассматривается как пра-
вило выбора [5, c. 49–59].

Любая биотехнология рано или поздно сталкивается с ожи-
даниями общества, и генная инженерия в данном случае оказыва-
ется возможным инструментом создания биологической элиты –
искусственно созданной популяции людей, которые будут дольше
жить, меньше болеть и обладать доступом к передовым техноло-
гиям. Все это требует не только максимальной технологической
отточки, но и соотнесения с культурными кодами общества, в ко-
тором рассматривается ее практическое применение. К вопросам
технологических рисков, которые пока остаются открытыми, от-
носятся: необратимость процедуры редактирования генома, не-
специфические и непреднамеренные генетические модификации
(офф-таргет), а также отдаленные последствия, в том числе для по-
томков.

Говоря о практических аспектах геномных технологий,
важно отметить, что наиболее актуальными для системы здраво-
охранения являются не малоизученные возможности редактиро-
вания и синтезирования генома человека, на которые уйдут годы,
а программы преконцепционного скрининга. Преконцепционный
скрининг – это насущная реальность, которую можно реализовать
в обозримой перспективе. Этот вопрос очень актуален для неко-
торых этносов и регионов в целях профилактики тяжелых генети-
ческих заболеваний, распространенных в популяции. Преконцеп-
ционное генетическое тестирование на носительство находит
больший отклик в обществе, в то же время возрастает интерес к
исследованиям по редактированию и синтезированию человече-
ских эмбрионов, которые ставят множество вопросов этического
порядка.

Опасения в отношении широкомасштабных последствий
биотехнологий стали особенно актуальны в связи с достижениями
по преобразованию соматических клеток в половые [6]. Использо-
вание таких синтетических гамет позволило бы иметь генетически
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родных детей не только бесплодным людям, но и, например, оди-
ноким людям, что само по себе вызывает множество вопросов с
точки зрения этики. Все это создает риски расслоения общества
по генетическим признакам, а также функциональным ролям – на
«заказчиков» и «исполнителей», которые приведут к усилению
социального неравенства.

В июне 2023 г. в британской газете «Гардиан» появилось
сообщение о создании первых синтетических моделей человека.
Синтетический эмбрион теперь можно создать из очень ранних
преэмбриональных клеток – без необходимости использования
яйцеклетки или сперматозоида. Первоначально они были созданы
в экспериментах с мышами. Синтетические человеческие эмбрио-
ны, или синтетические человеческие существа с эмбрионоподоб-
ными особенностями, создаются из преэмбриональных плюрипо-
тентных стволовых клеток [7]. Этот случай был назван в СМИ
«наукой, опережающей этику». Оказалось, что нечто возможное с
научной точки зрения находится за пределами правового регули-
рования и привычного понимания.

Поскольку у них теоретически нет потенциала вырасти в
жизнеспособные организмы, с юридической точки зрения эти су-
щества не считаются эмбрионами. А поскольку в его создании не
участвуют яйцеклетка и сперма, технически эксперименты на
синтетическом эмбрионе выходят за рамки буквальных ограниче-
ний 14-дневного моратория. Например, в США нет специального
закона, регулирующего такие исследования – просто федеральное
правительство не будет финансировать исследования. На сего-
дняшний день большинство, если не все ученые США, соблюдают
добровольный мораторий, но быть абсолютно уверенным в этом
ограничении невозможно. В Великобритании Комиссия М. Уор-
нок строго запретила эксперименты над человеческими эмбрио-
нами возрастом более 14 дней, однако в пределах этого срока за-
прета на эксперименты нет.

Из двух ученых, сообщивших о прорыве в области синте-
тических эмбрионов человека, один был из Великобритании,
другой – из Института Вейцмана в Израиле. В других странах
такие исследования категорически запрещены. Международное
общество исследований стволовых клеток советует смягчить за-
прет в каждом конкретном случае, если можно доказать вескую
научную причину его использования. Пока ни одна страна не
приняла это правило. Таким образом, дискуссия вокруг синтети-
ческих эмбрионов выходит широко за рамки привычного круга
этических вопросов.
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Британский философ Д. Арчард пишет в блоге на сайте
Наффилдского совета по биоэтике: «Исследования с использова-
нием таких эмбрионов потенциально могут принести огромную
пользу для понимания стадии “черного ящика” эмбрионального
развития, тем самым снижая риски неудачной беременности и
улучшая показатели здоровья младенцев.

Однако объявление о новом развитии породило некоторые
бесполезные гиперболы и вводящие в заблуждение обобщения. Как
и в случае с любыми новостями, касающимися воспроизводства
человека, некоторые комментаторы выражают обеспокоенность
по поводу “игры в Бога” и того, как мы теперь можем передать
дар человеческой жизни. Или будут размышлять о прекращении
полового размножения. Но можно возразить, что мы годами “игра-
ем в Бога” с медициной, продлевая жизнь и устраняя различные
причины смерти» [8].

Что касается морального регулирования, то те же концеп-
ции и моральные требования, которые послужили основой для
доклада М. Уорнок об искусственном оплодотворении и исследо-
ваниях эмбрионов [9], все еще актуальны. По сути они касаются
того, какой моральный статус следует присвоить группам клеток,
которые могут развиться в человеческие жизни, и что следует из
присвоения такого статуса. Исследователь считает, что человече-
ский эмбрион имеет «особый» статус, и что это «вопрос фунда-
ментального принципа, который должен быть закреплен в законо-
дательстве». Д. Арчард называет позицию М. Уорнок попыткой
преодолеть моральные разногласия и найти баланс прагматиче-
ских, научных и моральных точек зрения. Таким образом, дискус-
сия вокруг синтетических эмбрионов на сегодняшний день может
быть охарактеризована как поиск этического консенсуса.

Если рассмотреть позиции религиозных институтов, то на-
блюдается мозаичная картина. В отношении синтетических эм-
брионов ни одна конфессия пока не выработала декларативный
документ, а высказываемые мнения могут рассматриваться как
теологумены (богословское мнение, не являющееся общеобяза-
тельным).

Позиция католической церкви в отношении любых исследо-
вательских манипуляций с эмбрионами человека однозначно отри-
цательная, т.к. согласно догматам жизнь начинается с момента
зачатия и потому считается неприкосновенной на любом этапе
развития [10, c. 77–81]. Клонирование и редактирование генома
человека не одобряются католической церковью. Что касается ис-
кусственного синтезирования, то официальной позиции пока нет,
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однако некоторые авторы подчеркивают, что власть человека над
природой не должна распространяться на других людей, а значит,
исследования, которые могут привести к манипулированию чело-
веческой жизнью или угрозе ей, не одобряются [11].

Позиция традиционного ислама не столь категорична, т.к.
согласно шариату понятия «жизнь» и «потенциальная жизнь»
принципиально различаются, следовательно, эксперименты с
эмбрионами допустимы, но должны быть строго ограничены.
Наибольшие опасения мусульман связаны с трансгуманизмом и
угрозой традиционным семейным ценностям вследствие измене-
ния репродуктивных сценариев [12].

В настоящее время у религиозных конфессий в России нет
четко сформулированной точки зрения на синтетические эмбрионы.
Представитель Русской православной церкви протоиерей Алек-
сандр Абрамов в эфире телеканала «Россия 24» назвал экспери-
менты с эмбрионами идущими «без ясного и четкого плана, с иг-
норированием этических опасений» и отказом принимать план
Божий. По его мнению, наиболее важной проблемой является не-
возможность предсказать последствия ввиду малого опыта наблю-
дений.

Российские лидеры ислама и буддизма по данному вопросу
публично не высказывались.

Синтезирование бактерий и вирусов: риски и польза

Современная синтетическая биология стоит на пороге созда-
ния искусственных вирусов и бактерий (бактериофагов) с заранее
заданными свойствами, которые будут превосходить природные
фаги. В частности, для медицины это имеет перспективы в пре-
одолении антибиотикорезистентности. Синтезированные вирусы
применяются для борьбы с инфекционными болезнями, вызывае-
мыми синегнойной палочкой, золотистым стафилококком и др., а
также в области общественной гигиены, например, синтезирован-
ные бактериофаги для борьбы с холерным вибрионом, иерсинией
и клебсиеллой. Разрабатывая генно-модифицированные бактерии,
исследователи успешно создали живые цельноклеточные биосен-
соры с надежными генетическими цепями, которые прицельно
обнаруживают и атакуют инфекционные агенты и таким образом
устраняют связанные с ними патологии.

В настоящее время в России в НИИ системной биологии и
медицины группой ученых под руководством В.М. Говоруна до-
стигнут результат по синтезированию генома холерного вибриофага
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N4 [13]. Сборка порядка 40 000 пар оснований ДНК производится
на культуре дрожжей химическим способом из олигонуклеотидов.
Полученные фаги имеют свойства, позволяющие их использовать
для борьбы с холерным вибрионом, что может иметь практическое
применение для общественной гигиены.

Некоторые технологии уже вошли в широкое применение,
одной из них стало создание бактерии с заранее заданными свой-
ствами E. coli, которая может очищать водоемы и вырабатывать
топливо. Группа ученых, возглавляемая Джоном Лавом, в 2013 г.
смешала гены нескольких различных видов бактерий и внедрила
их в E. coli, использованную в эксперименте. Каждый из этих ге-
нов кодирует определенные ферменты, поэтому, когда гены вво-
дятся в E. coli, бактерии приобретают способность синтезировать
нужные ферменты. В результате они также приобретают способ-
ность выполнять те же метаболические реакции, которые эти
ферменты выполняют в каждом из видов бактерий-доноров. По-
лученная путем такого инжиниринга бактерия приобрела функ-
цию переработки жиров из питательной среды в углеводы, кото-
рые, в свою очередь, являются основой биотоплива.

Когда создается новый геном, он синтезируется так, чтобы
начать работать по новым принципам. Это сложная математическая
задача. Синтезирование ДНК создает принципиально новые воз-
можности, которые ограничены при редактировании уже сущест-
вующего генома, что обостряет этическую дискуссию вокруг них.

Например, исследования, в результате которых синтезиру-
ются новые штаммы вируса гриппа, вызывают этические пробле-
мы из-за риска того, что случайный выброс из лаборатории может
привести к обширному или даже глобальному распространению
вирулентного патогена [14, c. 901–908]. Этика биомедицинских
исследований в основном сосредоточена на исследованиях на
людях, в то время как вопросам биобезопасности в отношении слу-
чайных инфекций уделялось мало внимания, т.к. они рассматрива-
лись по большей части как проблема гигиены труда. Исследова-
ния по синтезу новых геномов с заданными свойствами являются
примером небольшого, но важного класса исследований, в которых
риски биобезопасности угрожают помимо самих исследователей
также общественному здоровью. В США при исследовании
штаммов гриппа в 2014 г. встал вопрос о допустимости открыто
публиковать полученные данные, т.к. новые вирусы могут быть
использованы злоумышленниками в качестве биологического
оружия. Это создало этическую дилемму двойного назначения:
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одно и то же научное исследование способно как помочь, так и
навредить человечеству.

Риски биобезопасности могут возникнуть на этапе исследо-
ваний и разработок (при выходе синтетических микробов из лабо-
ратории и их случайном попадании в организм человека или при-
родную среду), на этапе производства (возможность причинения
вреда работникам лаборатории) и стадии устаревания (неправиль-
ная утилизация синтетических биологических побочных продук-
тов и отходов).

Генетические изменения, которые привносят новые черты
или удаляют существующие, могут иметь серьезные последствия
для окружающей среды, особенно в том случае, если эти измене-
ния меняют поведение, приспособленность или взаимодействие
организма с другими видами. Примером являются устойчивые к
гербицидам культуры. Одним из наиболее распространенных ге-
нетических изменений в сельском хозяйстве является введение
генов, придающих устойчивость к гербицидам. Хотя это измене-
ние может повысить урожайность сельскохозяйственных культур,
позволяя фермерам более эффективно контролировать сорняки,
оно также может иметь непредвиденные последствия для окру-
жающей среды, такие как развитие устойчивых к гербицидам сор-
няков или загрязнение почвы и воды гербицидами [15, c. 346–357].

С быстрым развитием новых биотехнологий, представлен-
ных синтетической биологией, все слои общества все больше
осознают проблему биологической безопасности. Такие страны,
как США, Великобритания, Германия, Япония, а также Европей-
ский Союз последовательно приняли правила по управлению био-
безопасностью [16, c. 16–27]. Практический подход в биотехноло-
гиях должен способствовать инновациям, минимизировать риски
для людей и окружающей среды, а также сбалансировать интере-
сы и ценности всех заинтересованных сторон.

Заключение

Технологии, применяемые в области синтетической биоло-
гии, связаны с этическими проблемами разного плана. Главным
вопросом, который предстоит решить ученым, является проблема
их безопасности для человека, общества и окружающей среды.

Насущная необходимость – выработка в России этических
позиций и правовых норм по таким вопросам, как мораторий на
эмбриональное редактирование, механизмы контроля исследова-
ний в области синтетической биологии, в частности синтез ДНК
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человека, и создание доминирующих видов с дрейфующими эле-
ментами системы редактирования. Актуальным является и вопрос
правового и этического статуса ГМО, полученных не через чуже-
родные гены, а посредством редактирования.

Наиболее актуальным на сегодняшний день является вопрос
надежности и безопасности использования искусственно создан-
ных или модифицированных бактерий и вирусов. Это приводит к
необходимости общественной дискуссии, которая в каждой стране
должна учитывать культурные особенности и ценностные уста-
новки. Ключ к оптимальным решениям может быть найден в ра-
зумном соединении традиций и инноваций.
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ПРЕИМПЛАНТАЦИОННАЯ ТЕРАПИЯ
НАСЛЕДСТВЕННЫХ ОРФАННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ:

ТЕХНОЛОГИЧЕСКИЕ, ЭТИКО-ПРАВОВЫЕ
ПРЕПЯТСТВИЯ И ЭКОНОМИЧЕСКАЯ

ЦЕЛЕСООБРАЗНОСТЬ

Аннотация. Глава посвящена определению целесообразности примене-
ния редактирования эмбрионов человека с помощью инструмента CRISPR/Cas9 в
целях преимплантационной терапии наследственных болезней, а также всесто-
роннему анализу препятствий для внедрения данного метода в клиническую
практику. На сегодняшний день преимплантационная терапия ОЗ при помощи
сочетания методов ЭКО и редактирования генома эмбрионов является перспек-
тивным направлением в лечении наследственных заболеваний. Анализ литературы,
проведенный в ходе работы, показал, что применение данных методов в терапии
ОЗ, при условии сведения вероятности нецелевых мутаций к «естественному»
уровню, не противоречит базовым принципам биоэтики и является экономиче-
ски целесообразным. Нормативно-правовое регулирование применения данных
технологий в исследовательских и клинических целях в России на данный мо-
мент не может обеспечить качество и безопасность процедур, несмотря на высо-
кую заинтересованность и в целом разрешительное отношение РФ к примене-
нию биотехнологий в медицине.

Ключевые слова: CRISPR/Cas9; генетическое редактирование; зародыше-
вая линия; наследственные заболевания; орфанные заболевания.

Список сокращений

BE – base editing, произведение однонуклеотидных замен
CRISPR/Cas9 – Clustered Regulatory Interspaced Short Palindromic Repeats,

сгруппированные короткие промежуточные палиндромные повторы, разделен-
ные промежутками и ассоциированные с нуклеазой Cas9
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DSBs – double strand breaks, двуцепочечные разрывы ДНК
HDR – homology directed repair, направленная гомологичная репарация
NHEJ – non-homologous end joining, репарация, проходящая по пути

негомологичного соединения концов
TALEN – Transcription activator-like effector nucleases, эффекторные нуклеа-

зы, подобные активаторам транскрипции
sgRNA – single guide RNA, единая направляющая (гидовая) РНК
PE – prime editing, прайм-редактирование
pegRNA – prime editing guide RNA
ZFN – zinc finger nuclease, цинк-пальцевые нуклеазы
ОЗ – орфанные заболевания
ПГД – предимплантационная генетическая диагностика
РФ – Российская Федерация
ЭКО – экстракорпоральное оплодотворение

Введение

Редкие (орфанные) болезни (орфанные заболевания, ОЗ) –
нозологии, выявляемые у 1 пациента на 10 000 населения в Рос-
сии, 1 на 2000 – в Австралии и странах Европы, и 1 из 1500 – в
США. Распространенность отдельных ОЗ может ограничиваться
несколькими десятками случаев на всю популяцию. Однако по
некоторым данным, в совокупности от этой группы заболеваний
страдает до 473 млн человек во всем мире [1, 2]. Значительная
часть ОЗ развивается у пациентов раннего возраста, приводит к
инвалидизации и сокращению продолжительности жизни; 30%
пациентов детского возраста с ОЗ без лечения не доживают до
пяти лет [2, 3]. Дефицит доклинической диагностики и отсутствие
ранней (доклинической) терапии ОЗ зачастую приводит к разви-
тию необратимых нарушений, несмотря на проведение терапевти-
ческих мероприятий [3].

Общее число нозологий, входящих в группу ОЗ, насчитывает
более 10 000 [4]. В перечне орфанных заболеваний Министерства
здравоохранения Российской Федерации (РФ) на 2023 г. нахо-
дится 19 позиций [5]. В настоящее время известно, что 75% забо-
леваний из группы ОЗ развивается в период, предшествующий
совершеннолетию. Общий процент неонатальной смертности, вы-
званной пороками развития и заболеваниями генетической этио-
логии, составляет 63,9%; процент младенческой смертности с той
же причиной – 51,0% [6]. В целом, детская смертность вызыва-
ется наследственными заболеваниями в 34,4% случаев [7]. В то
же время по меньшей мере 80% ОЗ имеет наследственную при-
роду [2, 4].
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Для части состояний, относящихся к группе ОЗ, разработа-
ны и зарегистрированы терапевтические средства, позволяющие
предотвратить или сдержать развитие заболеваний в зависимости
от срока начала их применения [8]. Достижению высокого тера-
певтического эффекта средств патогенетической терапии в высшей
мере способствует проведение ранней диагностики ОЗ, поскольку
лишь доклиническое начало терапии способно предотвратить ин-
валидизацию данных пациентов.

Для проведения первичной диагностики ОЗ в международ-
ной практике используется массовый неонатальный скрининг.
Неонатальный скрининг представляет собой комплекс мероприя-
тий, включающих забор биоматериала по методу сухих пятен
крови у каждого новорожденного в течение первой недели жизни
и их анализ с использованием различных лабораторных методов с
последующей интерпретацией результатов. С 1 января 2023 г. на
территории России действует программа расширенного неонаталь-
ного скрининга, включающего в себя исследование новорожден-
ных на 36 врожденных и (или) наследственных заболеваний1. Реа-
лизация в РФ данной программы обеспечивает возможность раннего
выявления ОЗ с последующим проведением доклинической тера-
пии. В настоящее время обеспечение дорогостоящими лекарствен-
ными и реабилитационными средствами детей с ОЗ осуществляет
Фонд поддержки детей с ОЗ «Круг добра» (ФКД)2. Вопросы соци-
альной адаптации и информационной обеспеченности пациентов с
ОЗ и их родителей решают такие некоммерческие организации,
как «Всероссийский союз общественных объединений пациен-
тов», «Семьи СМА», международная организация «TREAT-NMD»
и др. [8].

Пациенты с ОЗ, начавшие получать терапию до развития
клинических симптомов заболевания, имеют высокие шансы для
реализации функций, присущих каждому здоровому члену обще-
ства. К их числу относится и репродуктивная функция, что увели-
чивает вероятность рождения новых пациентов и носителей генов
наследственных ОЗ. Данное обстоятельство формирует грядущие
задачи для систем российского и зарубежного здравоохранения.

1 Постановление Правительства Российской Федерации от 29 ноября 2022 г.
№ 2161 «О внесении изменений в государственную программу Российской Фе-
дерации “Развитие здравоохранения”».

2 Указ Президента РФ от 5 января 2021 г. № 16 «О создании Фонда под-
держки детей с тяжелыми жизнеугрожающими и хроническими заболеваниями,
в том числе редкими (орфанными) заболеваниями, “Круг добра”».
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Высоким потенциалом в решении данных гипотетических задач
обладают технологии, предоставляющие доступ к стойкому вос-
становлению нарушенных молекулярно-генетических функций
индивидуальных геномов [9–14].

Средства терапии. Современные средства патогенетической
терапии ОЗ обладают разнообразными механизмами действия. Для
наследственных болезней обмена веществ патогенетической тера-
пией может являться введение в организм пациента недостающих
звеньев тех или иных метаболических процессов, или, напротив,
проведение специфических мероприятий по снижению уровней
избыточных метаболитов, оказывающих токсическое действие [15].

Другие нозологии группы ОЗ требуют изменения уровней
определенных белков. Например, терапия спинальной мышечной
атрофии 5q (СМА 5q) строится на восполнении нейронального
дефицита белка выживаемости мотонейронов (БВМН), которого,
однако, невозможно достичь путем прямого введения БВМН в
ткани, кровь или ликвор пациента [16]. В связи с этим механизм
действия всех четырех зарегистрированных в России препаратов
терапии СМА 5q нацелен на восстановление синтеза БВМН. Так,
первый разработанный препарат терапии СМА 5q, нусинерсен,
является препаратом антисмысловых олигонуклеотидов, которые
подавляют альтернативный сплайсинг в псевдогене SMN2, повышая
экспрессию полноразмерного БВМН [17]. Таким же механизмом
действия обладает пероральный препарат рисдиплам, относящий-
ся к классу малых молекул [18, 19]. Особенностью механизма
действия препаратов, модифицирующих сплайсинг, является не-
обходимость наличия в геноме человека специфических мишеней
в виде генов-дублеров или строго определенных делеций целевых
генов, что накладывает технические ограничения для применения
этой группы препаратов в терапии многих ОЗ. Кроме того, введе-
ние данных препаратов должно проводиться регулярно и пожиз-
ненно [20], что не соответствует представлениям о стойкости вос-
становления нарушенных функций.

Онасемноген абепарвовек и ANB-4 представляют собой
векторы на основе аденоассоциированного вируса (scAAV9), за-
полненные копиями гена SMN1 с промотором и регуляторными
элементами, при этом лишенные фрагментов генома исходного
вируса. Вследствие трансдукции SMN1 клетки пациентов полу-
чают возможность самостоятельно длительно синтезировать
БВМН, при этом привнесенные копии SMN1 остаются невстроен-
ными в геном пациента. Использование онасемногена абепарвовека
и ANB-4 предполагает применение препаратов группы иммуносу-
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прессоров, что часто сопровождается побочными эффектами [21].
Одним из перспективных направлений в исследованиях, направ-
ленных на поиск терапии наследственных ОЗ, является редакти-
рование генома [22–24].

Методы редактирования генома. Классические инструменты
модификации генов включают методы ZFN (zinc finger nuclease –
цинк-пальцевые нуклеазы), TALEN (Transcription activator-like
effector nucleases – эффекторные нуклеазы, подобные активаторам
транскрипции) и CRISPR/Cas9 (Clustered Regulatory Interspaced
Short Palindromic Repeats – сгруппированные короткие промежу-
точные палиндромные повторы, разделенные промежутками и
ассоциированные с нуклеазой Cas9) [25–27]. Данные методы осно-
ваны на генерации двуцепочечных разрывов ДНК (double strand
breaks, DSBs) c последующей репарацией, проходящей либо по
пути негомологичного соединения концов (non-homologous end
joining, NHEJ), либо по пути направленной гомологичной репара-
ции (homology directed repair, HDR).

Технология CRISPR/Cas9 за счет своей простоты, эффек-
тивности и ценовой доступности получила наибольшую популяр-
ность в исследованиях по редактированию геномов соматических
клеток и клеток зародышевой линии. Высокая эффективность
CRISPR/Cas9 обусловлена работой двух ключевых компонентов:
единой направляющей (гидовой) РНК (single guide RNA, sgRNA),
комплементарно связывающейся с целевыми участками ДНК, и
эндонуклеазы Cas9, осуществляющей DSBs. При помощи техно-
логии CRISPR/Cas9 стало возможным прецизионное внесение в
геном различных модификаций, включая: микроинсерции, микро-
делеции с целью нокаута определенного гена, или вставку заме-
щающей последовательности ДНК для восстановления функций
мутантного гена [28].

Методы терапии моногенных заболеваний человека на осно-
ве технологии CRISPR/Cas9 в настоящий момент интенсивно изу-
чаются в доклинических исследованиях [24, 29–34]. Согласно
реестру клинических исследований правительства США, на раз-
ных этапах проведения находится 51 исследование по примене-
нию CRISPR/Cas9-терапии в лечении наследственных, онкологи-
ческих и инфекционных заболеваний [35].

В 2022 г. впервые опубликованы международные рекомен-
дации ВОЗ по внедрению редактирования генома человека, вклю-
чая зародышевую линию, как одного из способов лечения в систе-
ме общественного здравоохранения [36]. Однако практическое
применение методов редактирования генома на зиготах и эмбрио-
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нах человека находится на весьма ранних этапах исследований.
В настоящий момент отсутствует доказательная база об эффек-
тивности и безопасности технологии CRISPR/Cas9 в отношении
генетической модификации клеток зародышевой линии человека.
Но многие исследователи отмечают, что в будущем данная техно-
логия с высокой вероятностью станет одним из подходов в прена-
тальном лечении генетических заболеваний [37, 38].

Преимплантационное генетическое редактирование потен-
циально может стать способом получения здорового потомства в
случаях, когда здоровый эмбрион невозможно получить с помощью
существующих вспомогательных репродуктивных технологий,
например, если риск передачи наследственных заболеваний по-
томству достигает 100%. Такие обстоятельства могут возникнуть
тогда, когда оба родителя являются аутосомно-рецессивными го-
мозиготами (например, пациенты со SMA 5q) [39, 40]. Тем не ме-
нее для внедрения данного направления в клиническую практику
в настоящее время существует множество препятствий.

Ограничения применения технологии CRISPR / Cas9
в редактировании эмбрионов

Основное препятствие для клинического применения систе-
мы CRISPR/Cas9 в редактировании генома клеток зародышевой
линии и эмбрионов человека заключается в высокой вероятности
модификации нецелевых участков генома. Данный побочный эф-
фект обусловлен высокой толерантностью к неполной гомологии
sgRNA с последовательностями ДНК вне зоны ожидаемого редак-
тирования. В этих случаях также происходит активация системы
CRISPR/Cas9 и генерация DSB. В недавних исследованиях, поми-
мо ожидаемых изменений в геноме, после микроинъекций
CRISPR/Cas9 наблюдались инсерции и делеции больших областей
нецелевых участков генома человеческих эмбрионов. Также сооб-
щалось о потере гетерозиготности генотипа за пределами области
редактирования, что потенциально может приводить к проявле-
нию рецессивных заболеваний [41, 42]. Кроме того, неспецифиче-
ская активность CRISPR/Cas9 потенциально может приводить к
активации онкогенов, что несет потенциальный риск развития он-
кологических заболеваний [44]. Важно отметить, что все изменения,
вносимые в геном эмбриона после рождения, остаются в геноме и
могут передаваться потомкам индивида, в отношении которого
были проведены такие манипуляции. Это потенциально может
вести к накоплению различных мутаций в геноме популяции [40].
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Вторым лимитирующим фактором использования CRISPR/
Cas9-редактирования эмбрионов является доминирование репара-
ции ДНК по пути NHEJ. В одном из последних исследований пока-
зано, что лишь в 9% модифицированных эмбрионов для восстанов-
ления DSB были задействованы немутантные ДНК-матрицы по пути
HDR [43].

Еще одно существенное ограничение связано с мозаично-
стью распределения вносимых модификаций в эмбрионах. Обра-
зование мозаичности у модифицированных эмбрионов в большей
части связано с длительностью действия системы CRISPR/Cas9,
когда Cas9 продолжает генерировать DSB на протяжении не-
скольких циклов деления клеток эмбриона [44]. Стоит отметить,
что генетический мозаицизм наблюдается у эмбрионов, получен-
ных при проведении стандартной программы экстракорпорального
оплодотворения (ЭКО) без использования инструментов генети-
ческого редактирования [45]. Результаты клинических наблюде-
ний показали, что исход дальнейшего развития плода зависит от
степени мозаицизма. Так, в нескольких исследованиях зарегистри-
ровано снижение частоты живорождения у пациентов при перено-
се мозаичного эмбриона по сравнению с эуплоидным эмбрионом.
В то же время использование в ЭКО эмбрионов с невысокой до-
лей мозаичных клеток приводило к рождению здорового ребенка
[46–48]. Мозаицизм усложняет процесс преимплантационной ге-
нетической диагностики (ПГД). Поскольку для ПГД получают
всего лишь 3–5 клеток трофэктодермы эмбриона, точность диагно-
стики степени и локализации мозаицизма остается сравнительно
невысокой [49].

Стратегии решения проблемы избыточного мозаицизма эм-
брионов после редактирования генома включают сокращение вре-
мени действия Cas9 или введение CRISPR/Cas9 на более ранних
стадиях развития зиготы. Было показано, что введение CRISPR/
Cas9 вместе со сперматозоидами в ооцит фазы MII приводит к
значительному снижению количества мозаичных эмбрионов [50].

Модификации технологии CRISPR/Cas9. Существует
множество модификаций технологии CRISPR/Cas9, направленных
на повышение специфичности системы и снижение побочных эф-
фектов [51]. Например, замена белка SpCas9 на более точные ва-
рианты – SpCas9(1.1), SpCas9(HF4) и др. [52, 53]. Существуют
подходы, не зависящие от образования DSB, представленные в
виде произведения однонуклеотидных замен (base editing – BE) и
прайм-редактирования (prime editing – PE). Технология BE вклю-
чает в себя два ключевых компонента: никазу Cas (фермент, спо-
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собный создавать только одноцепочечный разрыв ДНК) и фер-
мент, модифицирующий одноцепочечную ДНК для целенаправ-
ленного изменения нуклеотидов. Были описаны два класса BE:
редакторы цитозиновых (C>T, T>C) и адениновых оснований
(A>G, G>A) [54]. Технология PE основана на использовании хи-
мерной nCas9-никазы, сшитой с обратной транскриптазой M-
MuLV и видоизмененной sgРНК – pegRNA (prime editing guide
RNA). Структура pegRNA включает дополнительную последова-
тельность, служащую матрицей для замены нежелательного участ-
ка геномной ДНК [55]. Апробация технологии PE пока проводи-
лась только на зиготах животных и культурах клеток человека.
Работы Liu (2020) и Petri (2022) показали, что целевые замены
нуклеотида в гене Hoxd13 наблюдались у 44–75% мышиных зи-
гот, однако в исследовании PE на культурах клеток человека наблю-
далась низкая частота целевых модификаций (1,49% – 7,54%) [56].

Эффективность технологии BE была продемонстрирована
в исследованиях на человеческих зиготах. Наибольшая точность в
индукции однонуклеотидных замен наблюдалась при использова-
нии варианта SaKKH-BE3, в котором вместо SpCas9 используется
SaCas9. Так, в исследовании Zhou и коллег (2017) ожидаемая за-
мена нуклеотида в двух генах DNMT3B и FANCF выявлена у 67 и
100% эмбрионов соответственно. Одновременно с этим наблюда-
лась низкая частота нецелевых изменений ДНК [57, 58]. Сниже-
нию частоты нецелевых мутаций также способствует разработка
программного обеспечения, предсказывающего локализацию и
вероятность изменений нецелевых сайтов [59].

Биоэтика геномного редактирования эмбрионов человека

Значительную часть препятствий для исследований редак-
тирования генома клеток зародышевой линии человека и внедре-
ния их результатов в клиническую практику создают вопросы,
относящиеся к этической сфере. Многие авторы говорят об отсут-
ствии консенсуса не только по этике наследуемого изменения ге-
нома [40, 60], но и о сущности и характеристиках объекта преим-
плантационной терапии – эмбриона [61–65].

Биоэтические конфликты в применении технологий редак-
тирования эмбриональных клеток человека. Разнообразие точек
зрения насчет статуса эмбриона в том числе обусловлено множе-
ством рекомендательных документов различных организаций,
которые схожи тем, что содержат неоднозначные и противоречи-
вые формулировки [66–68]. Данные документы сходятся в запре-
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тительном отношении к редактированию наследственного мате-
риала клеток зародышевой линии, в том числе в целях терапии
тяжелых наследственных болезней [69], несмотря на то, что «эм-
брион обладает такой же ценностью, как и человек, и имеет рав-
ное с ним право на жизнь» [70], «основополагающий принцип вра-
ча есть уважение к человеческой жизни с момента ее зачатия» [71],
и несмотря на то, что «должна быть обеспечена свобода научных
исследований генома, конечной целью которых является улучше-
ние состояния людей и всего человечества» [72].

Женевское заявление о наследственном редактировании ге-
нома человека (2020) информирует о нескольких этических точ-
ках зрения, препятствующих использованию наследуемого ге-
номного редактирования в медицинских целях [60]. Одна из них
гласит, что наследуемое редактирование человеческого генома
не может быть использовано в качестве инструмента терапии,
поскольку на момент его применения на зиготе не существует
«пациента». Авторы заявляют, что, с этой позиции, данное вмеша-
тельство следует понимать не как терапию, а как способ удовле-
творения родительских желаний иметь генетически родственных
детей с определенными генетическими особенностями и отрица-
ние более этичных с этой точки зрения способов обрести ребенка,
таких как донорство гамет и усыновление.

В то же время, публикуя данное мнение, авторы не коммен-
тируют его результатами широкого применения доклинической
терапии многих наследственных болезней, хотя доклиническая те-
рапия проводится тогда, когда еще нет жалоб и клинической кар-
тины, следовательно, нет ни «болезни», ни «пациента» [1].

В этом же документе излагается позиция, что расширение
практики наследуемого геномного редактирования приведет к
«нормализации использования ЭКО», с чем связан значительный
излишний риск для физического состояния здоровых женщин.
Среди прочего авторы публикуют опасения о неравном доступе к
предполагаемым процедурам наследуемого редактирования генома,
что может усугубить рост социально-экономического неравенства,
стигматизацию и дискриминацию «генетически неблагополучных
людей». В данном документе не делается различий между насле-
дуемым редактированием генома в целях терапии и в целях «мо-
дификации». Авторы не приводят в качестве контраргументов
существующие регламенты проведения клинических исследова-
ний и порядков оказания медицинской помощи, касающихся в том
числе манипуляций с эмбрионами [40], а также уже существующие
нормативно-правовые документы некоторых стран, определяю-
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щие ответственность как за неправомерные действия с человече-
ским геномом, так и за действия, угрожающие человеческому
достоинству [73–76].

Биоэтические конфликты отсутствия терапии тяжелых
наследственных болезней с применением технологий редактиро-
вания эмбриональных клеток человека. В то же время высока доля
публикаций, выражающих мнения о необходимости разрешения
деятельности, связанной с внесением изменений в геном клеток
зародышевой линии. В качестве обоснования используются такие
аргументы, как то, что множество потенциальных больных имеют
право на избавление от страданий, связанных с неизлечимыми
тяжелыми заболеваниями, а наследуемое изменение генома –
один из немногих методов, при помощи которых их можно пре-
дотвратить [61–63]. Некоторые авторы утверждают, что исследо-
вание редактирования генома клеток зародышевой линии челове-
ка должно быть разрешено, поскольку моделирование подобных
исследований на других клеточных культурах не способно дать
достоверных результатов из-за фундаментальных различий моле-
кулярно-биологических процессов даже у схожих биологических
объектов [40, 60, 77, 78]. Часть публикаций выражают крайнее
мнение о том, что наследуемое изменение генома схоже с направ-
ленной селекцией, поскольку при редактировании отдельных генов
не происходит введения чужеродной ДНК [79]. Авторы предлагают
рассматривать процесс наследуемого редактирования генома как
направленную селекцию, поскольку в ходе него наследственный
материал не претерпевает изменений, которые гипотетически не
могли бы возникнуть в результате естественных процессов [80].

В большинстве работ, обсуждающих необходимость кон-
сенсуса по генетическому редактированию эмбрионов, отмечается
обязанность участия в нем представителей всех групп общества,
не только исследователей, специалистов в областях биоэтики и
права, но и пациентов. Kobayashi и коллеги (2022) провели опрос
3511 специалистов здравоохранения и пациентов на предмет кли-
нического использования редактирования генома. Результаты ис-
следования показали, что специалисты чаще проявляли осторож-
ное отношение к клиническому использованию редактирования
генома, в то же время пациенты и их семьи выражали высокую
заинтересованность [81].

Об отношении пациентов с тяжелыми наследственными за-
болеваниями к современным технологиям в целом можно судить
по существованию такого явления, как «Иски о неправомерной жиз-
ни» (Wrongful-Life Suits). Суть его состоит в том, что у пациентов, не
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прошедших пренатальные и неонатальные процедуры профилакти-
ки наследственных болезней, возникают претензии к своим роди-
телям, на почве чего формируются судебные прецеденты [40, 82].

Базовые принципы биоэтики и наследуемое изменение генома.
Вопрос редактирования генома клеток зародышевой линии чело-
века может быть рассмотрен через призму базовых принципов и
правил биоэтики. К ним относятся принципы «справедливости»,
«благих действий», «непричинения вреда», принцип «автономии
личности» и правила «правдивости», «конфиденциальности» и
«добровольного информированного согласия» [83].

Пренатальная терапия наследственных и врожденных бо-
лезней с использованием редактирования генома клеток зароды-
шевой линии, по мнению авторов, относится к «благим действи-
ям» и является справедливой при условии равной доступности для
всех людей. Минимизация вероятности причинения вреда может
быть достигнута с повышением уровня развития и модификаций
технологии CRISPR/Cas9 и формированием соответствующего
нормативно-правового обеспечения.

На ранних этапах эмбриогенеза к зародышу неприменимо
понятие личности. Это не создает логических препятствий для
исполнения принципа «автономии личности», но в то же время
приводит к некоторым затруднениям ввиду невозможности пред-
сказать влияние отсутствий наследственных заболеваний на раз-
витие личности.

Тем не менее соблюдение правил «правдивости», «конфи-
денциальности» и «добровольного информированного согласия»,
по мнению авторов главы, в целом возможно, за исключением
того, что обеспечить информированное согласие объекту терапии –
эмбриону – достаточно затруднительно. Вопрос добровольного
информированного согласия отличается комплексностью и фун-
даментальностью, что в настоящее время продолжает приводить к
активным обсуждениям данного аспекта оказания медицинской
помощи [84]. Более того, некоторые авторы склоняются к тому,
что в контексте добровольного информированного согласия эм-
брион и его носитель имеют моральную схожесть из-за того, что
«информировать должным образом пациента, не имеющего меди-
цинского образования, невозможно» [38].

По мнению авторов главы, применение генетического ре-
дактирования эмбрионов в исследовательских и терапевтических
целях является этически оправданным при отсутствии вероятности
нежелательных явлений, превышающей спонтанный (естествен-
ный) уровень. В то же время авторами части публикаций о под-
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держке запретительного регулирования обсуждаемых исследований
являются деятели, известные социополитической деятельностью в
ключе радикального феминизма и так называемой «социальной
справедливости» (M. Darnovsky, H. Haker, K. Hasson) [85–87],
также сотрудничающие с представителями фармацевтической ин-
дустрии (K. Drabiak) [88] и участвующие в технологической гонке
с помощью собственной лаборатории (J. Doudna) [89, 90].

Этические аспекты биотехнологических исследований мо-
гут также играть роль в обеспечении политических интересов раз-
витых стран, поскольку нарушение соответствующих конвенций
потенциально может явиться основанием для наложения «санк-
ций» [75].

Правовой статус исследований геномного редактирования
эмбрионов человека и клинического применения

преимплантационной терапии
наследственных заболеваний

Основные международные акты. Темы редактирования ге-
нома человека касается множество международных документов,
среди которых: Декларация «О медицинских абортах» (1948, с
дополнениями от 1985), Всеобщая декларация ЮНЕСКО о геноме
человека и правах человека (1997), Всеобщая декларация
ЮНЕСКО о культурном разнообразии (2001), Международная
декларация ЮНЕСКО о генетических данных человека (2003),
Всеобщая декларация ЮНЕСКО о биоэтике и правах человека
(2005), Хельсинкская декларация Всемирной медицинской ассо-
циации (ВМА) (2000), Нюрнбергский кодекс, Международный
кодекс медицинской этики ВМА, Декларация Асиломарской кон-
ференции, Конвенция о правах человека в биомедицине Парла-
ментской ассамблеи Совета Европы (ПАСЕ) (1997), Международ-
ное руководство по проведению биомедицинских исследований с
участием человека (CIOMS), Руководство по качественной клини-
ческой практике ВОЗ, Модельный закон от 18.11.2005 «О защите
прав и достоинства человека в биомедицинских исследованиях в
государствах – участниках СНГ», решение Совета Евразийской
экономической комиссии от 12.02.2016 № 29 «О Правилах прове-
дения клинических и клинико-лабораторных испытаний (исследова-
ний) медицинских изделий», рекомендации Совета международных
организаций по медицинским наукам (CIOMS, 1996), резолюции
2001/39 и 2003/232 Экономического и Социального совета ООН о
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генетической конфиденциальности и недискриминации от
26.07.2001 и от 22.07.2003, рекомендации ПАСЕ по генетической
инженерии 1982 г. и по использованию эмбрионов и плодов чело-
века в целях диагностики, терапии, научных исследований, про-
мышленного использования и торговли (1986) и проч. [66–68].

В настоящее время внесение наследуемых изменений в ге-
ном человека запрещено, в том числе в целях терапии и профи-
лактики, ввиду «неопределенности в отношении влияния модифи-
кации зародышевой линии на будущие поколения» [91–94]. В 2015
и 2018 г. состоялись международные саммиты по вопросам редак-
тирования генома человека [95]. С 2018 г. функционирует гло-
бальная междисциплинарная Группа экспертов ВОЗ по всесто-
роннему изучению проблем редактирования генома человека,
участвующая в разработке рекомендаций по управлению и надзору
за геномными технологиями [96].

В то же время «Руководство по исследованиям и клиниче-
скому применению стволовых клеток» (2021), опубликованное
Международным обществом исследований стволовых клеток
(ISSCR), переносит исследования по наследуемому редактирова-
нию генома человека из категории «запрещенных» в категорию «в
настоящее время не разрешенных» [97]. По мнению некоторых
авторов, подобная «переклассификация» необходима для предва-
рения разрешающих изменений при условии успешного проведе-
ния специализированной научно-этической экспертизы [98].

Национальные нормативно-правовые акты ЕС и США. В со-
ответствии с Регламентом GDPR (2018) под генетическими дан-
ными в ЕС понимаются «персональные данные, относящиеся к
наследственным или приобретенным генетическим характеристи-
кам физического лица, которые раскрывают уникальную инфор-
мацию о физиологии или здоровье человека и которые являются
результатом, в частности, анализа биологического образца данно-
го физического лица» [99].

Определение генетических данных в США шире, чем в ЕС.
В соответствии с Законом GINA (Genetic Information Nondis-
crimination Act, 2008), они определяются как «результаты генети-
ческого тестирования физического лица или членов его семьи и
проявления заболеваний или иных расстройств у членов семьи
данного лица». Указанный закон также регламентирует передачу
генетических данных в ходе оказания медицинской помощи [100].

Австрия, Бельгия, Германия, Ирландия и Мальта не подпи-
сали Конвенцию о правах человека и биомедицине (Овьедо, 1997),
а Италия, Люксембург, Нидерланды, Польша и Швеция не рати-



197

фицировали ее. Участницей Конвенции также не является Велико-
британия [68, 101]. Несмотря на это, запрет на внесение наследуемых
изменений в геном человека в ЕС отсутствует на законодательном
уровне [102]. Напротив, в США исследования с редактированием
генома зародышевой линии не запрещены на федеральном уровне,
но такие проекты чаще всего не получают бюджетного финансиро-
вания [68, 103].

Национальные нормативно-правовые акты КНР. В настоя-
щее время публикуются данные о том, что национальные регла-
менты Китая по редактированию генов человеческих эмбрионов
перешли в состояние сравнительно полной функционирующей
правовой системы [104].

В КНР генетическая информация определяется как «данные,
полученные в результате изучения генетических материалов че-
ловека» [105]. Отдельно выделяется более широкое понятие «ге-
нетических ресурсов человека», которое включает генетическую
информацию и генетические материалы (органы, ткани и клетки,
содержащие гены человека) [75]. Обращение генетических ресур-
сов строго регулируется Регламентом управления человеческими
генетическими ресурсами КНР (2019), который устанавливает
специальные требования к юридическим лицам, осуществляющим
оборот таких ресурсов, а также, вместе с Законом об ответствен-
ности за правонарушения КНР и Уголовным кодексом КНР, опре-
деляет ответственность за соответствующие нарушения [73, 74].

Исследования по редактированию наследственного мате-
риала клеток зародышевой линии человека в Китае регулирует
отдельный документ – «Руководящие этические принципы иссле-
дований эмбриональных стволовых клеток человека» (2003),
который детально описывает источники происхождения соот-
ветствующих материалов. Документ определяет запрет на ис-
пользование эмбрионов с отредактированным геномом в репро-
дуктивных целях [75, 76].

В КНР отдельно существуют нормативно-правовые акты,
регулирующие применение репродуктивных технологий в меди-
цинских целях: «Руководящие этические принципы вспомога-
тельных репродуктивных технологий и банков спермы человека»;
«Технический регламент вспомогательных репродуктивных тех-
нологий»; «Основные стандарты и технические спецификации
банков спермы человека» [106]. Структура нормативно-правовой
машины Китая дополняется отдельными документами, регламен-
тирующими специфические вопросы исследовательской деятель-
ности, касающейся генома человеческого эмбриона. Анализ нор-
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мативно-правовых документов КНР, регулирующих исследования
по изменению генома клеток зародышевой линии человека, про-
веденный Блиновым и коллегами (2020), позволяет выделить два
компонента: одна часть нормативно-правового аппарата регла-
ментирует проведение доклинических исследований, вторая регу-
лирует проведение собственно клинических исследований [75].

Развитый нормативно-правовой аппарат КНР тем не менее
не является, по некоторым оценкам, достаточным для обеспече-
ния должной защиты прав пациентов при потенциальном внедре-
нии методов преимплантационной терапии наследственных забо-
леваний в клиническую практику [107].

Формирование нормативно-правовых инструментов регули-
рования исследований, связанных с редактированием генома кле-
ток зародышевой линии человека, в других странах проходит ме-
нее интенсивно [108–111].

Нормативно-правовая регуляция геномных исследований в
России. Многие авторы отмечают, что на сегодняшний день в
России уровень развития исследовательской деятельности в об-
ласти генетических исследований человека выше уровня органи-
зации нормативно-правового обеспечения данной деятельности
[40, 68, 75, 94, 108, 109, 112–114]. Основным документом РФ, рег-
ламентирующим использование генетических технологий, является
Федеральный закон от 5 июля 1996 г. №86-ФЗ «О государствен-
ном регулировании в области генно-инженерной деятельности».
Согласно ст. 3 Федерального закона от 5 июля 1996 г. № 86-ФЗ,
«нормативную правовую базу генной инженерии, включающей в
себя диагностику генома и генную терапию, составляют только
федеральные законы и законы субъектов Российской Федерации»
[94]. Однако в силу его статьи 1 применение методов генетиче-
ского редактирования к клеткам и тканям человека данным доку-
ментом не регламентируется.

Федеральный закон от 23 июня 2016 г. № 180-ФЗ «О биоме-
дицинских клеточных продуктах» в соответствии со статьей 1 не
регулирует использование «половых клеток человека в целях
применения вспомогательных репродуктивных технологий, а также
в научных и образовательных целях» [108].

С февраля 2023 г. Федеральный закон № 242-ФЗ «О госу-
дарственной геномной регистрации в Российской Федерации» со-
держит определение геномной информации – «биометрические
персональные данные, включающие кодированную информацию
об определенных фрагментах дезоксирибонуклеиновой кислоты
физического лица или неопознанного трупа», а Федеральный за-
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кон от 27 июля 2006 г. № 152-ФЗ «О персональных данных» регу-
лирует ее оборот1.

Минобрнауки России также подготовило проект Постанов-
ления Правительства Российской Федерации «О государственной
информационной системе “Национальная база генетической ин-
формации”». Кроме того, статья 34 Федерального закона «Об ос-
новах охраны здоровья граждан в Российской Федерации» от
21.11.2011 г. содержит данные о том, что «Высокотехнологичная
медицинская помощь … включает в себя применение … методов
генной инженерии…», но не определяет понятие «генной инжене-
рии», области и порядки ее применения в отношении человека.

Ст. 2 Федерального закона от 5 июля 1996 г. № 86-ФЗ опре-
деляет генную терапию, как «совокупность генно-инженерных
(биотехнологических) и медицинских методов, направленных на
внесение изменений в генетический аппарат соматических клеток
человека в целях лечения заболеваний».

С 2020 г. использование вспомогательных репродуктивных
технологий регламентируется Приказом Министерства здраво-
охранения РФ от 31 июля 2020 г. № 803н «О порядке использова-
ния вспомогательных репродуктивных технологий, противопока-
заниях и ограничениях к их применению», который не содержит
информации об исследовательской деятельности по этому на-
правлению.

Таким образом, в настоящее время федеральные норматив-
но-правовые акты РФ не содержат регламента исследований, на-
правленных на наследуемое изменение геномной информации, а
также на его применение в клинической практике. Российское за-
конодательство не регламентирует порядок осуществления кон-
троля в сфере генетических исследований, что вызывает дискус-
сии [108].

Отношение Российского законодательства к наследуемому
редактированию генома. Так или иначе, из всех международных
документов, связанных с генетическими исследованиями, Россия
приняла только устав Международного центра генной инженерии и
биотехнологии (Мадрид, 1983)2 [64, 115]. Некоторые исследователи

1 Федеральный закон от 6 февраля 2023 г. № 8-ФЗ «О внесении измене-
ний в Федеральный закон “О государственной геномной регистрации в Россий-
ской Федерации” и отдельные законодательные акты Российской Федерации».

2 Постановление Правительства РФ от 07.10.1992 № 765 «О принятии
Российской Федерацией устава Международного центра генной инженерии и
биотехнологии».
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отмечают, что зарубежные организации, в том числе Европейский
суд по правам человека (ЕСПЧ), считают, что Россия придержи-
вается разрешительного типа регулирования исследований редак-
тирования генома клеток зародышевой линии человека [116].

При этом в России развитие генетических технологий, в том
числе генетического редактирования, является приоритетной за-
дачей1.

Президент РФ В.В. Путин на совещании по развитию генети-
ческих технологий (2020) сравнил по значению развитие гене-
тических технологий с «атомными и космическими проектами
ХХ века» [108]. Приоритет развития генетических технологий
также закреплен Постановлением Правительства РФ от 22 апреля
2019 г. № 479 «Об утверждении Федеральной научно-технической
программы развития генетических технологий на 2019–2030 го-
ды»2, одной из целей которой является «разработка и адаптация
не менее 36 генетических технологий для обеспечения биобезо-
пасности и технологической независимости, а также для исполь-
зования в медицине».

Направления реализации программы включают «поиск но-
вых инструментов для редактирования генома», «создание системы
мер обеспечения безопасности применения технологий генетиче-
ского редактирования» в целях «…повышения качества жизни
человека и эффективного снижения потерь от заболеваний». Дан-
ный документ также закрепляет, что «к основным разделам на-
правления относятся: …редактирование генетических вариантов и
дефектов генома, приводящих к заболеваниям с описанной гене-
тической этиологией». Вместе с этим, распоряжение Правитель-
ства РФ от 05.05.2018 № 870-р «Об утверждении плана мероприя-
тий (“дорожной карты”) по совершенствованию законодательства
и устранению административных барьеров в целях обеспечения
реализации Национальной технологической инициативы по на-
правлению “Хелснет”» закрепляет в качестве целей «дорожной
карты» «урегулирование порядка проведения доклинических и
клинических исследований, обращения процедур редактирования
генома человека в медицинских целях».

Таким образом, тексты данных документов можно тракто-
вать как определяющие разрешительное отношение законода-

1 Указ Президента Российской Федерации от 28.11.2018 г. № 680 «О раз-
витии генетических технологий в Российской Федерации».

2 «Перечень поручений по итогам совещания по вопросам развития гене-
тических технологий» (утв. Президентом РФ 21.01.2022 № Пр-95).
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тельства к исследованиям генетического редактирования эмбрио-
нов человека, а также к их внедрению в клиническую практику.

Потенциальный статус применения технологий
генетического редактирования в России

Публикация Международным обществом исследователей
стволовых клеток (ISSCR) новых гайдлайнов (2021) отменила за-
прет на исследование человеческих эмбрионов дольше 14 дней
после оплодотворения, предложив профильным комитетам, при
участии профессиональных и других сообществ, определять целе-
сообразность продления каждого отдельного проекта [97].

Ввиду отсутствия в РФ консенсуса по технологиям геном-
ного редактирования Гребенщикова и коллеги (2021) описывают
два варианта их внедрения в клиническую практику в России.
Один из них раскрывается как «правовое насилие», с утверждением
единственно верной моральной точки зрения и игнорированием
иных взглядов. Это, по мнению авторов, приведет к обществен-
ному напряжению и недоверию. Второй вариант предполагает
поиск «цивилизованных путей согласования спорных ситуаций на
основе совещательных процедур и социального диалога» [40].

Практическая реализация многих инновационных программ
вызывала недоверие как у широкой общественности, так и у от-
дельных специалистов. Одним из примеров положительных ре-
зультатов внедрения подобных технологий может служить опыт
реализации национальных программ Австралийского Союза. Так,
для решения проблемы дефицита диагностики ОЗ в Австралии
была разработана Стратегическая программа по редким заболева-
ниям Западной Австралии на 2015–2018 гг. (Western Australian Rare
Diseases Strategic Framework 2015–2018 (RD Framework). В рамках
программы была создана служба диагностики редких и недиагно-
стированных заболеваний (the Rare and Undiagnosed Diseases Dia-
gnostic Service, RUDDS), использующая в качестве диагностических
инструментов таргетное молекулярно-генетическое исследование, а
также полноэкзомное и полногеномное секвенирование [117].

К подобным проектам относится «Миссия Маккензи» – ис-
следовательский проект департамента геномики Австралии по
выявлению носителей генов 750 жизнеугрожающих состояний
(Mackenzie’s Mission, the Australian Reproductive Carrier Screening
Project) [118]. С целью дальнейшего повышения качества диагно-
стики, интеграции данных в работу электронных баз и биобанков,
а также для развития и внедрения в здравоохранение Австралии
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проектов, связанных с геномными технологиями, была принята
Национальная программа геномики Австралии 2018–2021
(National Health Genomics Policy Framework 2018–2021) [119, 120].

Анализ текстов указанных выше программ позволяет судить
о том, как происходила их разработка и каким образом с их по-
мощью совершенствуется система австралийского здравоохране-
ния. Двумя важнейшими особенностями, повлиявшими на успех
реализации описанных выше программ, стали широкое изучение
общественного мнения и прямой диалог с пациентами, что помогло
четко описать социальный запрос к формирующейся сфере «гене-
тического» здравоохранения.

Особого внимания заслуживает также то, что реализация
каждого из проектов сопровождалась широким освещением в
СМИ: проекты детально описывались на государственных порта-
лах; проводились образовательные мероприятия для специалистов
и работников некоммерческого сектора с соответствующим фи-
нансированием [117, 119–123]. Другими словами, в ходе реализа-
ции австралийских программ проводилось просвещение населе-
ния и формирование общественного мнения.

Таким образом, по мнению авторов данной главы, изложен-
ные Гребенщиковой и коллегами (2021) варианты внедрения ука-
занных технологий в клиническую практику не противоречат друг
другу и подлежат взаимному дополнению с использованием ре-
зультатов международного опыта по «ненасильственному» фор-
мированию «правильного» общественного мнения [40].

Применение системы CRISPR / Cas9 в терапии
наследственных заболеваний

В настоящее время клинические исследования с использо-
ванием CRISPR/Cas9 на соматических клетках проходят для таких
наследственных болезней, как β-талассемия, серповидно-
клеточная анемия, миодистрофия Дюшенна, транстиретиновый
амилоидоз и других [124]. В 2022 г. была опубликована работа
Dang и коллег, свидетельствующая об успешном редактировании
генома зиготы, несущей мутантный ген ламеллярного ихтиоза
TGM1 в гомозиготном состоянии. Гаметы были получены от пары
доноров, с двукратным невынашиванием беременности в анамне-
зе. В исследовании использовалась система CRISPR/Cas9 с моди-
фикацией адениновых BE; исследователи заявили об отсутствии
мутаций в нецелевых областях. Развитие отредактированных эм-
брионов in vitro не отличалось от такового у эмбрионов из кон-
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трольной группы, тем не менее, в соответствии с этическими
принципами, эксперимент был прерван на 14-е сутки [125]. Ре-
зультаты подобных исследований позволяют предполагать, что
при устранении всех существующих на данный момент ограниче-
ний, технология CRISPR/Cas9 может быть интегрирована в стан-
дартные протоколы ЭКО российского здравоохранения.

Для оценки экономической эффективности данного метода
в случае внедрения в клиническую практику необходимо наме-
тить примерный порядок соответствующих манипуляций.

Дизайн последовательности gRNAs и ДНК-матрицы. Перед
непосредственной модификацией генома клеток зародышевой ли-
нии необходимо провести разработку и синтез sgRNA и ДНК-
матрицы. Эффективность работы CRISPR/Cas9 напрямую зависит
от специфичности связывания sgRNA с целевым участком ДНК.
Подбор sgRNA с низким уровнем нецелевых эффектов до сих пор
остается сложной задачей. Показано, что присоединение Cas9
происходит даже при неполной комплементарности sgRNA и
ДНК: достаточно совпадения 12–16 из 20 нуклеотидов sgRNA
[126]. Для оптимизации дизайна последовательностей, направ-
ляющих sgRNA, используются онлайн-сервисы, которые позво-
ляют определить все потенциальные сайты модификаций системой
CRISPR/Cas9 в целевой последовательности ДНК, предполагае-
мую эффективность модификаций, количество и расположение
возможных нецелевых сайтов присоединения Cas9 [127, 128].
Важным этапом перед использованием sgRNA является апроба-
ция ее работы на клеточных линиях от пациентов и модельных
животных.

Для целенаправленного восстановления нормально функ-
ционирующих генов в редактируемые клетки вносят ДНК-
матрицы, которые выступают в качестве шаблонов для репарации
DSB [129]. Для встраивания 5'- и 3'-концы ДНК-матрицы должны
содержать гомологичные участки с местами присоединения к ге-
номной ДНК. Чтобы исключить повторное расщепление ДНК-
вставок необходимо определить наличие в их последовательности
сайтов узнавания комплексом gRNA-Cas9. Для упрощения разра-
ботки ДНК-матриц рекомендуется использовать специальные он-
лайн-сервисы [130, 131]. В связи с тем, что основные нецелевые
изменения в геноме происходят при создании и репарации двуце-
почечных разрывов ДНК, методы, основанные на использовании
никаз (ферментов, создающих одноцепочечный разрыв ДНК),
такие как BE и PE, имеют преимущества в терапевтическом
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применении, так как неспецифическая активность этих модифи-
каций снижена до минимума.

Внесение системы CRISPR/Cas9. Основным способом введе-
ния компонентов системы CRISPR/Cas9 в зиготы являются микро-
инъекции в цитоплазму при помощи инвертированного микроскопа,
оснащенного гидравлическими манипуляторами. Предварительно
в буфере готовится смесь из sgRNA, Cas9 (чаще всего в виде белка)
и ДНК-матрицы, которая загружается в иглы и хранится на льду до
начала проведения инъекции. Для проведения микроинъекции зи-
готы помещаются на предметное стекло в капли среды М2. При-
знаком успешной инъекции является локальное набухание цито-
плазмы. После микроинъекции зиготы переносятся в пробирки с
новой средой М2 и инкубируются при температуре 37°C. Для сни-
жения нецелевых мутаций и мозаицизма рекомендуется проводить
инъекции CRISPR/Cas9 в 1- или 2-клеточные зиготы либо совмест-
но с инъекцией сперматозоидов в яйцеклетку [50, 132]. В исследо-
ваниях на эмбрионах животных часто применяется метод доставки
CRISPR/Cas9 в зиготы путем электропорации. В отличие от микро-
инъекций доставка электропорацией является более простой и не
требует специальных навыков. Необходимое оборудование для
проведения электропорации включает систему электропорации и
электрод Петри для ооцитов. Компоненты CRISPR/Cas9 и зиготы
смешивают в питательной среде и переносят на предметное стекло
электрода для ооцитов, затем обрабатывают несколькими импуль-
сами. После этого зиготы переносят в новую питательную среду и
оставляют на 24 часа в СО2-инкубаторе [133, 134].

Преимплантационная и пренатальная диагностика геном-
ных модификаций. Помимо морфологической оценки качества,
применяемой в программах ЭКО, перед переносом генно-
модифицированных эмбрионов необходимо удостовериться, что у
них были получены только ожидаемые модификации ДНК. Для
проведения ПГД осуществляется забор биопсии бластомера или
трофэктодермы эмбриона. Далее материал направляют на молеку-
лярно-генетический анализ. Наилучшим методом диагностики
эффективности и точности проведения редактирования генома
признано полногеномное секвенирование [135]. Как альтернатива
полногеномному секвенированию может быть использована ПЦР-
амплификация целевых фрагментов ДНК, а также известных не-
целевых фрагментов репарации с последующим секвенированием
по Сэнгеру [136]. Также возможно применение FISH-метода
(флуоресцентной гибридизации in situ) или CGH-анализа (сравни-
тельной геномной гибридизации на микрочипах) [137, 138]. Дан-
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ные методы обладают высокой чувствительностью для выявления
хромосомных аномалий преимплантационных эмбрионов: частота
ошибок не превышает 2% [139]. Потенциальный риск в непра-
вильной интерпретации результатов на этапе ПГД связывают с
наличием хромосомного мозаицизма у эмбрионов. Так как в ходе
забора биопсии собирается небольшое количество материала – от
2 до 10 клеток, результаты молекулярно-генетического анализа
могут не отражать успешность геномного редактирования во всех
клетках эмбриона [140]. В связи с этим при внедрении методов
редактирования генома клеток зародышевой линии человека с целью
коррекции нежелательных наследственных заболеваний может
потребоваться проведение дополнительного генетического скри-
нинга во время беременности. В качестве пренатальной генетиче-
ской диагностики могут быть использованы неинвазивные (секве-
нирование фетальной ДНК) или инвазивные методы (биопсия
ворсин хориона, амниоцентез или кордоцентез). Преимуществами
неинвазивного анализа являются высокая точность, возможность
проведения на ранних сроках (с девятой недели беременности) и
безопасность по сравнению с инвазивными методами [141]. Из
инвазивных методов более предпочтительным в клинической
практике может стать биопсия ворсин хориона, т.к. ее проведение
возможно с 9–10-й недели беременности. Амниоцентез и кордоцен-
тез проводится на более позднем сроке – 16–21 недель. Несмотря
на то, что инвазивные методы имеют высокую диагностическую
эффективность, они связаны с риском возникновения осложнений,
включая невынашивание беременности, внутриутробную гибель
плода, самопроизвольные преждевременные роды и др. [142].

Еще одним фактором, который может обусловливать ложные
результаты интерпретации данных ПГД, является недостаточно
изученная некодирующая часть генома человека. При обнаруже-
нии каких-либо изменений в кодирующей части генома, возник-
ших в результате редактирования эмбриона, можно относительно
просто дать оценку патогенности. Если же изменения регистри-
руются в некодирующей части генома (межгенные участки, к при-
меру), то с полной уверенностью отмечать их патогенность или
непатогенность не представляется возможным. В связи с этим,
наряду с совершенствованием методов геномного редактирования
и ПГД, перед внедрением редактирования эмбрионов в качестве
метода лечения заболеваний человека важно получить полное
представление о функциях многих структурных элементов генома
человека [50].
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В настоящее время нет клинических и экспериментальных
данных, показывающих, какой из методов генетического тестиро-
вания и на каком этапе эмбриогенеза наиболее достоверно смог
бы определить эффективность геномного редактирования у чело-
веческих эмбрионов.

Оценка экономической эффективности. Внедрение в меди-
цинскую практику методов геномного редактирования эмбрионов
как способа лечения орфанных заболеваний неизбежно приведет к
многократному удорожанию процедуры ЭКО (средняя стоимость
в России от 100 000 рублей). Нами был проведен расчет пример-
ной сметы расходов на проведение геномного редактирования эм-
брионов человека. Затраты, учитывая несколько попыток получе-
ния качественных эмбрионов, могут достигать 200 000 рублей.
Помимо этого, стоимость необходимой молекулярно-генетической
диагностики в зависимости от выбранного метода может варьиро-
ваться от 9500 до 180 000 рублей. Дополнительно стоит учитывать
стоимость отдельных манипуляций по забору материала для гене-
тического анализа (от 5500 до 44 980 рублей) [143]. Таким обра-
зом, стоимость одного цикла ЭКО, включающего геномное редак-
тирование клеток зародышевой линии, может составлять от 300 000
до 700 000 рублей, в то время как терапия, например нусинерсе-
ном, стоит от 625 000 до 750 000 долларов на одного пациента в
первый год лечения, а затем около 375 000 долларов каждый год
жизни пациента со СМА 5q [144]. Согласно отчету фонда «Круг
добра» за 2022 г., на закупку орфанных препаратов за указанный
период было потрачено 61,4 млрд рублей, при этом остаток
средств Фонда на конец периода составил 131,2 млрд рублей
[145]. Таким образом, из годового остатка средств Фонда в теории
возможно было бы провести по меньшей мере 187 500 процедур
ЭКО с преимплантационной терапией ОЗ, в то время как общее
число подопечных фонда в 2022 г. достигло лишь 5214 человек
[145]. С другой стороны, указанные расчеты произведены исходя
из того, что при редактировании эмбриона не было внесено до-
полнительных мутаций в геном эмбриона, которые могли бы при-
вести к другому заболеванию, лечение которого несет дополни-
тельные возможные расходы.

Заключение

На сегодняшний день преимплантационная терапия ОЗ при
помощи сочетания методов ЭКО и редактирования генома эм-
брионов является перспективным направлением в лечении на-
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следственных заболеваний. Анализ литературы, проведенный в
ходе работы, показал, что применение данных методов в терапии
ОЗ не противоречит базовым принципам биоэтики и является
экономически целесообразным. В настоящее время опубликованы
работы, свидетельствующие о возможности проведения преим-
плантационной CRISPR/Cas-терапии генетических заболеваний с
низкой частотой нежелательных явлений [57, 58, 125]. Тем не ме-
нее нормативно-правовое регулирование применения данных тех-
нологий в исследовательских и клинических целях в России на
данный момент не может обеспечить качество и безопасность
процедур, несмотря на высокую заинтересованность и в целом
разрешительное отношение РФ к применению биотехнологий в
медицине.

Данные о наличии социального запроса общественности не-
которых стран на применение биотехнологий в преимплантаци-
онной терапии наследственных болезней позволяют предполагать
наличие соответствующего запроса в РФ, что требует подтвержде-
ния путем проведения социологических исследований. В соответ-
ствии с результатами анализа зарубежных программ здравоохра-
нения с использованием биотехнологий ключевым мероприятием
является распространение информации о биотехнологических ме-
тодах и их потенциальной роли в медицинской практике для фор-
мирования позитивного общественного мнения [81, 75, 117].

Модификация нормативно-правового регулирования при-
менения генетических технологий в исследованиях и в клиниче-
ской практике в РФ возможна с помощью формирования рабочей
группы1,2, с использованием предложений многих авторов [40, 64,
108, 116] и зарубежного опыта [75, 117–123].

1 Постановление Правительства РФ от 22 апреля 2019 г. № 479 «Об ут-
верждении Федеральной научно-технической программы развития генетических
технологий на 2019–2030 годы».

2 Распоряжение Правительства РФ от 05.05.2018 № 870-р «Об утвержде-
нии плана мероприятий (“дорожной карты”) по совершенствованию законода-
тельства и устранению административных барьеров в целях обеспечения реали-
зации Национальной технологической инициативы по направлению “Хелснет”».
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