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10 лет назад, в апреле 2003 г., мир узнал 

об успешном завершении Международной 

Программы Геном человека. Это означало, что с 

помощью новых молекулярных технологий уда-

лось расшифровать (прочитать) молекулу ДНК 

человека – его геном. Последовавшие за этим 

события ознаменовались новыми генетическими 

направлениями в эволюции человека, его фило-

генезе и этногенезе (этногеномика, сравнительная 

геномика), в понимании работы генов (функцио-

нальная геномика) и процессах реализации гене-

тической информации (транскриптомика, протео-

мика, метаболимика) [1, 2]. Как и предполагалось, 

особенно большое значение расшифровка генома 

имела для медицины. Было не только установлено 

число генов у человека (21 000), но идентифици-

рованы более 1500 генов, мутации которых при-

водят к тяжелым наследственным заболеваниям, 

что позволило достичь значительного прогресса в 

их диагностике, профилактике и лечении, в т.ч. с 

помощью методов генной терапии [3, 4]. Начался 

масштабный поиск генов-кандидатов мульти-

факторных болезней [5]. Возникло и получило 

стремительное развитие новое многообещающее 

направление – персонализированная, предиктив-

ная, превентивная медицина (ПППМ), базирую-

щаяся на данных о структуре и функциях генома 

человека [6, 7]. Именно ПППМ является приори-
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щими сложной системы координированной регу-

ляции функции генома в норме и патологии [32]. 

В настоящее время разработаны специальные 

молекулярные технологии, позволяющие изучать 

функциональное состояния гена путем анализа 

продуктов его экспрессии и изучения метилирова-

ния его ДНК. Благодаря такому подходу возмож-

ными для анализа стали персонализированные 

эпигенетические профили разных тканей и на 

разных стадиях онтогенеза человека [33]. 

Таким образом, идентификация причин-

ных генов ДСТ, анализ их экспрессии, выясне-

ние вовлеченных в заболевание метаболических 

путей, ген-генных (эпистатических) взаимодей-

ствий в формировании патологического феноти-

па, а также эпигенетической регуляции генома с 

учетом действия факторов внешней среды – маги-

стральные направления, по которым будут разви-

ваться исследования по изучению молекулярно- 

генетических механизмов ДСТ. 

Заключение

Расшифровка генома человека, новые 

молекулярно-генетические технологии способ-

ствуют быстрому внедрению генетики в практиче-

скую медицину, возникновению новых научных 

направлений, основанных на уникальности гено-

ма каждого человека и возможности его деталь-

ного анализа, включая ДНК-секвенирование, на 

любой стадии онтогенеза, даже еще до рождения. 

Особенно быстро прогрессирует новое научное 

направление – ПППМ, цель которой – активная 

профилактика МФЗ [6, 8]. Благодаря научно-

технической революции в генетике достигнуты 

серьезные успехи в области диагностики, профи-

лактики и лечения многих моногенных заболева-

ний. Широким фронтом ведется наступление и на 

мультифакторную патологию, в т.ч. на заболева-

ния, связанные с ДСТ. Действительно, для многих 

ДСТ с четко очерченным клиническим фенотипом 

и выраженным наследственным характером уже 

установлены не только причинные гены, но иден-

тифицированы сотни мутаций, лежащих в основе 

первичного патологического эффекта [21], предло-

жены новые перспективные методы молекулярной 

диагностики (например, тест на потерю гетерози-

готности) [23]. С учетом впечатляющих успехов 

секвенирования генома, наиболее перспективным 

на сегодняшний день представляется метод пря-

мого секвенирования экзомов (белок-кодирующих 

фрагментов причинных генов), позволяющих 

улавливать любые мутации ДНК [26]. Для поиска 

генов-кандидатов недифференцированых ДСТ без 

четкого фенотипа и типа наследования наиболее 

адекватным представляется метод GWAS [28, 29]. 

Сложность его использования для ДСТ заключает-

ся в отсутствии четких фенотипических критериев 

при отборе больших групп больных с однотипной 

ДСТ. Предложенные в последнее время критерии 

классификации и отбора ДСТ [18] могут, в извест-

ной мере, помочь решению этой сложной задачи. 

Весьма перспективными, как показывают первые 

опыты, могут стать и исследования по поиску 

генов-модификаторов, влияющих на частоту и 

тяжесть ДСТ. Безусловного внимания заслужива-

ют исследования эпигенетических факторов ДСТ, 

включающих межгенные взаимодействия, эпиге-

нетическую регуляцию функции генома (метили-

рование ДНК, микро-РНК), а также провоцирую-

щих неблагоприятных внешних факторов. 

Таким образом, как и в случае других МФЗ, 

основная информация о молекулярных основах 

патогенеза ДСТ будет получена при исследовании 

данной патологии с позиции системной генетики, 

включающей не только идентификацию, но и 

исчерпывающий анализ структуры причинных 

генов и их функции на разных уровнях реализа-

ции генетической информации. 
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