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РЕЗЮМЕ

Развитие современных технологий получения информации о геноме человека привело 
к появлению новых отраслей медицины, основанных на использовании данных гено-
мики. Геномная медицина позволяет решать задачи ранней диагностики заболеваний, 
проводить стратификацию пациентов для оценки эффективности терапии, а  также 
осуществлять масштабный скрининг на предрасположенность к тем или иным заболе-
ваниям в масштабах популяций. Развитие проектов по геномной медицине во многих 
странах позволяет трансформировать национальные системы здравоохранения. В дан-
ной статье рассматриваются основные области применения геномных данных в кли-
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ABSTRACT

Modern genome technologies and a widespread use of omics data have revolutionized health-
care and brought unprecedented opportunities to apply genetics to medicine to maximize 
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нической практике, а также возможные способы использования геномики для перехода 
к персонализированной медицине. Приводятся примеры национальных программ ге-
номной медицины и  детальный обзор подходов к  трансформации национальной си-
стемы здравоохранения на примере инициативы Genomics England (Великобритания). 
В заключение предлагаются возможные направления развития системы геномной ме-
дицины в России.

Ключевые слова: биомаркеры, геномика, когортные исследования, медицинская гене-
тика, наследственные заболевания, онкология, персонализированная медицина, фар-
макогеномика.
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ВВЕДЕНИЕ

Геномная медицина  — развивающаяся меди-
цинская дисциплина, которая основана на исполь-
зовании генетической информации пациента в ходе 
лечения для проведения диагностики или с целью 
принятия терапевтических решений. Геномная ме-
дицина активно используется в таких областях, как 
онкология, фармакология, редкие наследственные 
заболевания, а  также инфекционные болезни. Тем 
самым, на наших глазах во многих странах происхо-
дит трансформация национальных систем здраво-
охранения и переход на качественно новый уровень 
оказания медицинской помощи. Главной движу-
щей силой развития геномной медицины являются 
омиксные технологии, основанные на достижениях 
геномики, транскриптомики, протеомики, мета-
боломики и пр., и получаемые с их помощью раз-
личные типы высокопроизводительных данных. 
Интеграция, анализ получаемой информации и ее 
последующая интерпретация в  контексте заболе-
вания ведут к  обнаружению клинических, моле-
кулярных и геномных факторов, его вызывающих, 
и  открывают новые возможности для разработки 
новых эффективных, в  том числе персонализиро-
ванных, стратегий лечения.

Несмотря на  то что основным источником ин-
формации для разработки методов геномной ме-
дицины является геном человека, важное значение 
имеют также геномы ассоциированных микроорга-

низмов (микробиомы), а также данные, получаемые 
при помощи других омиксных технологий, таких, 
например, как транскриптомика, эпигеномика, про-
теомика, метаболомика и  т. п. Интегрированные 
решения, использующие в  дополнение к  перечис-
ленному выше клиническую информацию (клино-
мика или феномика), позволяют применить методы 
вычислительной и  системной биологии к  анализу 
патологий и разрабатывать новые диагностические 
инструменты, лекарственные препараты (вклю-
чая вакцины и антитела), а также методы лечения 
в целом. Программа развития геномной медицины 
также должна решать задачи разработки стандар-
тов получения и  обработки данных, методов их 
анализа, обеспечения безопасности персональных 
данных пациентов и  другие проблемы этического 
характера.

Цель создания национальной системы (серви-
са) геномной медицины  — обеспечить широкий 
доступ населения к  медицинской помощи, осно-
ванной на использовании геномных данных, и, как 
следствие, персонализированный подход к диагно-
стике и выбору стратегии лечения.

Основными направлениями развития геномной 
медицины в настоящее время являются:

•	 Анализ ассоциаций между генетически-
ми вариантами и  наследственными заболевания-
ми с  целью создания новых и  совершенствования 
существующих генетических тестов, а  также для 
разработки более точных и доступных диагности-

patient benefit. Genomic medicine provides innovative approaches to rapid and reliable early 
disease diagnostics, patients stratification to assess and monitor the effectiveness of therapy 
and, finally, population-scale screening for predisposition to certain diseases. In view of this, 
many countries took steps to adopt of genomics in clinical practice, thus transforming national 
healthcare systems. Here we discuss main applications of genomic data in clinical practice, 
its contribution to personalised medicine and associated emerging challenges, as well as key 
considerations for the successful integration of genomic technologies into healthcare systems. 
Besides that, we showcase several national genomic medicine programmes, particularly the 
UK one, providing a detailed review of approaches to transformation of the national health-
care system as implemented by Genomics England initiative. Finally, we discuss possible 
avenues for the development of genomic medicine system in Russia.
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oncology, personalized medicine, pharmacogenomics.
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ческих инструментов генетического скрининга на-
следственных заболеваний.

•	 Стратификация онкологических пациентов 
на  основании генетических характеристик опухо-
лей для уточнения диагноза и применения таргети-
рованных стратегий лечения.

•	 Фармакогеномика — предсказание эффекта 
от применения лекарственных средств в зависимо-
сти от генетического статуса пациента, позволяю-
щего осуществлять индивидуализированный под-
бор препаратов и их дозировки.

•	 Поиск и валидация новых мишеней для ле-
карств, основанные на  использовании детального 
изучения механизмов заболеваний, а  также разра-
ботка новых принципов диагностики, например, 
на основе внеклеточной ДНК.

Уникальность геномных данных каждо-
го пациента позволяет осуществить переход 
к  персонализированной медицине, когда при 
постановке диагноза и  лечении учитываются ин-
дивидуальные данные конкретного человека.  
Развертывание системы геномной медицины 
в  масштабах страны требует координированных 
усилий на  уровне соответствующих государ-
ственных структур для разработки стратегиче-
ского плана, включающего в  себя как проведение 
пилотных проектов с  целью выбора наилучших 
подходов к решению тех или иных задач, так и со-
здание необходимой нормативной базы, в том чис-
ле государственных стандартов и  законодатель-
ных документов, регулирующих новую отрасль 
здравоохранения. Внедрение геномной медицины 
в повседневную клиническую практику, как пока-
зывает опыт других государств (см., например, про-
грамму Genomics England (www.genomicsengland.
co.uk)), позволяет осуществить глобальную транс-
формацию системы здравоохранения за счет созда-
ния междисциплинарных профессиональных сооб-
ществ, инфраструктуры сбора, хранения и анализа 
данных, а  также тесного взаимодействия ученых 
и клиницистов.

Ниже в этом тексте следует обзор основных на-
правлений развития геномной медицины и предло-
жения по их реализации в Российской Федерации 
с  учетом международного опыта проведения мас-
штабных геномных проектов.

Национальные проекты по геномике человека 
и геномной медицине

В настоящее время в мире активно развиваются 
около 86 национальных проектов [1], посвященных 
анализу генетического разнообразия населения той 
или иной страны. Одной из основных целей подоб-
ных инициатив является описание условно здоро-

вой ̆ популяции (определение однонуклеотидных 
замен, коротких инсерций и делеций, а также струк-
турных вариантов), что в условиях ограниченного 
объема генетических данных может оказаться зна-
чимым фактором для разработки диагностических 
медико-генетических инструментов и для прогно-
зирования социально значимых заболеваний, таких 
как орфанные заболевания и  злокачественные но-
вообразования. Дальнейшим развитием этих идей 
является проект «Пангеном человека» [2], иници-
ированный в  2022 году, целью которого является 
сборка последовательности генома человека, содер-
жащего наиболее точное и  репрезентативное опи-
сание различных типов геномных вариантов и учи-
тывающего геномную вариабельность различных 
популяций.

Кроме того, в мире активно развиваются проек-
ты по  генотипированию населения в  рамках раз-
вития национальных систем здравоохранения (на-
пример, Million Veteran Program, США [3], FinnGen, 
Финляндия (www.finngen.fi), IRUD, Япония [4], 
Genomics England, Великобритания). Основная 
цель этих и подобных им проектов состоит в соз-
дании национальной системы (сервиса) геномной 
медицины, обеспечивающей персонализированный 
подход к диагностике и выбору стратегии лечения. 
Это, в свою очередь, подразумевает построение ин-
тегрированной национальной инфраструктуры для 
получения, хранения и обработки биомедицинских 
данных, включая персональные геномы, электрон-
ные медицинские карты, а также необходимую до-
полнительную информацию. Следует подчеркнуть, 
что другой критически важной компонентой тако-
го рода проектов является создание национальной 
сети биобанков и  центров геномной медицины, 
осуществляющих систематизацию и  подготовку 
биоматериала для последующего анализа.

Наиболее успешным проектом геномной ме-
дицины в  мире на  данный момент является госу-
дарственная корпорация Genomics England (GeL), 
Великобритания, ставящая своей целью внедрение 
полногеномного секвенирования в рутинную кли-
ническую практику. За годы развития этого проек-
та (с 2013 г.) были созданы:

•	 общенациональная сеть центров геномной 
медицины,

•	 единый центр хранения и  обработки дан-
ных, а также

•	 механизм взаимодействия медицинского 
и академического научных сообществ для обработ-
ки, анализа и интерпретации получаемых данных.

Также была разработана процедура организации 
доступа к  анонимизированным данным для ком-
мерческих структур (фармакологических компаний 
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и пр.). Внедрение полученных результатов в клини-
ческую практику находится в  компетенции наци-
ональной службы здравоохранения, посредством 
центров геномной медицины, упомянутых выше.

К 2022 году число отсеквенированных полных 
геномов достигло 150 тысяч, общий объем геном-
ных и  других данных составляет 60 петабайт. 
Исследуемые нозологии охватывают около 8 000 
редких наследственных заболеваний (уровень рас-
пространенности в  популяции менее 0,05 %) и  7 
типов онкологических заболеваний, наиболее часто 
встречающихся в  Великобритании. Провайдером 
услуг секвенирования для GeL является компания 
Illumina, Inc. — лидер на рынке оборудования и ре-
активов для секвенирования.

Важной компонентой GeL стало создание эксперт-
ных сообществ (GeCIP — GeL clinical interpretation 
partnership, сообщество клинической интерпрета-
ции данных GeL). Данный формат позволяет, при 
сохранении конфиденциальности персональных 
данных пациентов, открыть доступ к анализу анони-
мизированных геномных и клинических данных для 
широкого круга специалистов со всего мира (www.
genomicsengland.co.uk/research/academic). Доступ 
к этим данным, но уже на коммерческой основе, так-
же могут получить фармацевтические компании, ве-
дущие разработки новых диагностических средств 
и лекарственных препаратов.

Экономическая эффективность использования 
геномных данных в рамках GeL связана с повыше-
нием качества и скорости диагностики, что в конеч-
ном счете проводит к снижению числа госпитали-
заций и амбулаторных приемов [5, 6]. Для 85 тысяч 
пациентов — участников исследований в GeL был 
уточнен диагноз и скорректированы стратегии ле-
чения, а  в 25 % случаев на  основе поставленного 
генетического диагноза была оказана немедленная 
врачебная помощь. Более того, использование боль-
ших когорт доказало свою практическую эффек-
тивность при исследовании редких наследственных 
заболеваний. Например, анализ геномов 13 949 се-
мейных трио (родители–ребенок) выявил 18 новых 
генов, ассоциированных с  наследственными забо-
леваниями [7].

Клинические практики и терапевтические стра-
тегии, разработанные в рамках GeL, меняют стан-
дарты лечения в  онкопедиатрии, где полногеном-
ное секвенирование теперь предоставляется всем 
пациентам по умолчанию. Более того, инициатива 
Cancer 2.0, запущенная под эгидой проекта, пред-
полагает расширение используемых модальностей 
данных за счет информации, полученной при анали-
зе изображений опухолевых и нормальных тканей 
онкологических пациентов, что очевидно позволит 

усовершенствовать диагностику и  лечение (www.
genomicsengland.co.uk/initiatives/cancer). К середине 
2023 года будут обработаны около 300 000 снимков 
от 16 000 участников проекта, что позволит создать 
уникальный набор данных, объединяющий данные 
секвенирования и изображения.

Таким образом, за 8 лет функционирования 
Genomics England были заложены научные, прак-
тические и  организационные основы для цифро-
вой трансформации национальной системы здра-
воохранения Великобритании, с  целью широкого 
внедрения в повседневную клиническую практику 
высокотехнологичной персонализированной меди-
цинской помощи.

Перспективные тренды развития геномной 
медицины

В развитии геномной медицины в мире можно 
выделить 8 основных направлений.

1.	 Поиск и  валидация диагностических био-
маркеров на  основе генетических вариантов. Со-
временные методы статистической геномики, в том 
числе полногеномный поиск ассоциаций, в сочета-
нии с  данными генотипирования пациента созда-
ют все необходимые предпосылки для разработки 
тестовых систем для диагностики сложных забо-
леваний, включая многофакторные заболевания 
с гетерогенными проявлениями. Генотипирование 
дает возможность постановки диагноза на  ранних 
стадиях заболевания с нечетким клиническим фе-
нотипом или при его отсутствии, что создает бла-
гоприятные условия для эффективного терапев-
тического вмешательства. Вполне вероятно, что 
в будущем для постановки диагноза одних генети-
ческих вариантов или комбинаций панелей будет 
недостаточно и  надежная диагностика потребует 
использования других типов данных. Заметим, что 
особенную важность при разработке таких тестов 
и биомаркеров приобретают стандарты и операци-
онные процедуры, описывающие получение и ана-
лиз генетических данных.

2.	 Определение биомаркеров для страти-
фикации пациентов и  оценки рисков. Сравнение 
опухолевой и  нормальной тканей с  применением 
геномных технологий для стратификации онколо-
гических пациентов уже стало обычной клиниче-
ской практикой. Перспективы в  этой области свя-
заны не только с совершенствованием имеющихся 
диагностических инструментов для онкологии, 
но также с практическими разработками тестов для 
других видов заболеваний (таких как аутоиммун-
ные и воспалительные), детальный анализ которых 
было невозможно осуществить ранее существовав-
шими методами. Например, анализ популяций кле-
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ток иммунной системы может привести к созданию 
новых тестов для диагностики и контроля лечения 
вышеупомянутых заболеваний. По  мере накопле-
ния клинического материала, активное использо-
вание методов машинного обучения будет способ-
ствовать все более точной диагностике и  анализу 
риска прогрессии болезни, стратификации пациен-
тов и выбору стратегий лечения.

3.	 Генетические биомаркеры для предсказа-
ния эффективности лекарственных препаратов. 
Фармакогеномика, или исследование ассоциаций 
генетических вариантов с ответом пациента на те-
рапию тем или иным препаратом, уже доказала 
свою практическую ценность и получает все боль-
шее распространение в клинической практике. Но-
вые возможности в этом направлении связаны как 
с анализом оценки эффективности препарата в слу-
чае лечения многофакторных заболеваний, так и с 
разработкой стратегий эффективного применения 
«лекарственных коктейлей» — одновременного ис-
пользования нескольких компонентов.

4.	 Поиск и валидация новых терапевтических 
мишеней. Генетические варианты, ассоциирован-
ные с тем или иным заболеванием, довольно часто 
позволяют обнаружить потенциальные гены-кан-
дидаты для терапевтического вмешательства. Цен-
ность таких предсказаний зависит как от частоты 
встречаемости данного варианта в популяции, так 
и от возможности фармакологического воздействия 
на продукты гена, связанного с ним. Использование 
геномных данных в масштабах популяции в соче-
тании с  современными методами молекулярного 
моделирования позволит оценить эффективность 
взаимодействия предполагаемой терапевтической 
мишени с  лекарственным агентом и  приоритези-
ровать потенциальных кандидатов для более эф-
фективной разработки новых лекарственных пре-
паратов. Использование биомаркеров, описанных 
в пунктах 1–3, даст возможность более эффективно 
планировать и проводить клинические испытания.

5.	 Анализ фенотипических данных. Обилие 
и  относительно легкая доступность фенотипиче-
ских данных, ассоциированных с  заболеванием, 
например, таких так медицинские изображения 
или данные лабораторных анализов, создают пред-
посылки для решения «обратной задачи». То  есть 
группировки пациентов по  явному и/или косвен-
ному фенотипу с  целью последующей идентифи-
кации генотипов, возможно предрасполагающих 
к  возникновению или прогрессии заболевания. 
В то время как прямой фенотип однозначно ассоци-
ирован с болезнью, косвенными или абстрактными 
фенотипами называются признаки, очевидным об-
разом не связанные с болезнью и ее клиническими 

проявлениями. Алгоритмы глубокого обучения мо-
гут быть применены для поиска закономерностей 
в данных без предварительной категоризации, что 
позволяет использовать абстрактные фенотипы 
и комбинаторные фенотипы (например, изображе-
ния в сочетании с биомаркерами) для стратифика-
ции пациентов, а  также для мониторинга течения 
болезни и эффективности лечения.

6.	 Разработка средств клеточной терапии 
и других биологических терапевтических агентов. 
Исследования в  области геномики также откроют 
новые перспективы для создания моноклональных 
антител и  других препаратов клеточной терапии, 
в  том числе адаптированных к  конкретному па-
циенту на основании его геномных данных. Более 
того, геномика играет все большую роль в  опти-
мизации и  контроле качества производственных 
процессов, связанных с использованием различных 
клеточных систем.

7.	 Генетический анализ микробиома. Роль ми-
кробиома в развитии патологий человека (особенно 
хронических болезней) долгое время недооценива-
лась. Однако сейчас огромные объемы генетиче-
ской информации, как человеческой, так и  бакте-
риально-вирусной, дают возможность по-новому 
взглянуть на эту проблему. Помимо создания новых 
диагностических подходов, такой анализ позволяет 
разрабатывать терапевтические средства с исполь-
зованием бактериальных популяций.

8.	 Разработка стандартов обработки, хране-
ния и анализа данных. Создание коллекций высоко-
производительных омиксных данных и  связанной 
с  ними клинической информации ставит множе-
ство вопросов этического и юридического характе-
ра. Совершенствование законодательства о  персо-
нальных данных в  контексте геномной медицины 
должно быть одним из ведущих направлений в дан-
ной области. По  мере развития технологий неиз-
бежно возникновение новых вопросов, требующих 
безотлагательного решения и связанных как с пра-
вом собственности на персональные данные, так и с 
возможностью их использования для идентифика-
ции личности.

Актуальные задачи геномной медицины в России
В 2019 году постановлением Правительства Рос-

сийской Федерации № 479 утверждена Федеральная 
научно-техническая программа развития генетиче-
ских технологий на  2019–2027 гг. Основные цели 
Программы состоят в  комплексном решении задач 
ускоренного развития генетических технологий, 
в том числе технологий генетического редактирова-
ния, и создании научно-технологических заделов для 
медицины, сельского хозяйства и промышленности, 
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а  также совершенствовании мер предупреждения 
чрезвычайных ситуаций биологического характера 
и  контроля в  этой области. Постановление, таким 
образом, создало предпосылки и  заложило основу 
для внедрения геномных технологий в клиническую 
практику и, в дальнейшем, преобразования россий-
ской системы здравоохранения. Успех реализации 
таких целей в  масштабах страны требует согласо-
вания усилий государственных структур, медицин-
ского и академического сообщества. Ключевую роль 
будет играть решение кадровых проблем, подготовка 
высококвалифицированных специалистов в  таких 
областях, как медицинская генетика, биоинформа-
тика, анализ больших данных, биостатистика. Опыт 
реализации подобных проектов показывает, что со-
здание экспертных консорциумов, сфокусирован-
ных на изучении конкретных нозологий, позволяет 
наиболее эффективно организовать процесс, от фор-
мирования когорт до  детального анализа данных 
и  интерпретации результатов. Наконец, внедрение 
геномной медицины в  повседневную клиническую 
практику невозможно без построения интегрирован-
ной национальной инфраструктуры для получения, 
хранения и обработки биомедицинских данных.

Одной из основных и  наиболее капиталоем-
ких задач является создание высокотехнологичных 
центров биобанкирования и объединенного центра 
секвенирования. Не  менее важной составляющей 
является проектирование высокопроизводительных 
вычислительных комплексов, соответствующих 
требованиям проекта как с точки зрения оборудова-
ния и программного обеспечения, так и отвечающих 
условиям работы с персональными данными. При-
нимая во внимание эти обстоятельства, националь-
ный проект по геномной медицине в России может 
быть достаточно эффективно реализован на  базе 
существующих центров геномного анализа, распо-
лагающих всем необходимым оборудованием и об-
ладающих кадровым потенциалом с  необходимы-
ми компетенциями. Однако необходимо учитывать 
санкционное давление и логистические сложности, 
связанные с поставками оборудования и реагентов 
из стран ЕС и  США на  территорию РФ. Объеди-
нение усилий существующих геномных инициатив 
в рамках масштабного национального проекта обе-
спечит возможность доступа ученых и клиницистов 
к получаемым данным для детального анализа и ва-
лидации полученных результатов. Наличие в  Рос-
сии экспертов с опытом анализа геномных данных, 
а также с опытом в реализации крупных геномных 
проектов (GeL (Великобритания), «Российские ге-
номы» (Россия)) позволит применить накопленный 
опыт и  реализовать масштабный национальный 
проект с наибольшей эффективностью.

Внедрение подходов персонализированной ме-
дицины в  России предполагает решение следую-
щих задач:

•	 диагностика наследственных форм онколо-
гических, орфанных и нейродегенеративных забо-
леваний;

•	 увеличение эффективности применения ле-
карственной терапии онкологических заболеваний;

•	 создание реестров здоровых носителей и се-
мейное консультирование;

•	 создание единой базы данных генетических 
вариантов и программного обеспечения для врачей;

•	 создание актуальных для Российской Феде-
рации тест-систем и  других медицинских изделий. 
На практике реализация проекта может включать: а) 
взаимодействие с  пациентами и  лечащими врачами 
для сбора биоматериала и клинической информации; 
б) первичную обработку биоматериала с целью биоб-
анкирования и выделение геномной ДНК для полно-
геномного секвенирования; в) внесение клинической 
информации в экосистему больших данных; г) полно-
геномное секвенирование образцов; д) загрузку дан-
ных секвенирования в экосистему для последующей 
обработки, систематизации и хранения; е) предостав-
ление первичных данных лечащим врачам и пациен-
там; и, наконец, ж) последующий глубокий анализ 
и повторный анализ по мере накопления информации.

Пилотный проект
Адаптация принципов функционирования си-

стемы геномной медицины к российским реалиям 
требует тщательного учета специфических особен-
ностей национальной системы здравоохранения 
и вряд ли может иметь успех без предварительной 
реализации пилотного проекта сравнительно не-
большого масштаба, направленного на  медико-ге-
нетическое исследование следующих групп соци-
ально значимых заболеваний:

•	 онкологические заболевания, в  том числе 
наследственные;

•	 нейропсихиатрические и  нейродегенера-
тивные патологии;

•	 инфекционные болезни;
•	 редкие, наследственные заболевания.
Представляются важными следующие цели пи-

лотного проекта:
•	 Постановка/уточнение диагноза или выбор/

оптимизация стратегии лечения для пациентов — 
участников проекта на основе данных полногеном-
ного секвенирования.

•	 Экосистема — интегрированный комплекс 
программ и баз данных, позволяющий эффективно 
использовать омиксные данные в  исследователь-
ских, медицинских и  прочих целях. Предполага-
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ется, что система должна поддерживать полный 
цикл обработки и  анализа медико-генетической 
информации: от исходных данных секвенирования 
и клинического фенотипа пациента до развернуто-
го клинического отчета и инструментов поддержки 
врачебных решений.

•	 В ходе выполнения пилотного проекта дол-
жен быть сформирован российский медико-гене-
тический консорциум, основным фокусом работы 
которого станет выработка принципов построения 
и функционирования системы геномной медицины 
в  масштабах страны. В  частности, должны быть 
разработаны документы, регламентирующие рабо-
ту консорциума, принципы организации рабочих 
групп по  нозологиям, стандартные технологиче-
ские регламенты и пр., обеспечивающие в будущем 
масштабирование инициативы за счет включения 
новых участников.

Продуктивная работа и успех в достижении по-
ставленных целей любого крупного и  сложного 
консорциума зависит от  эффективного управления 
и разработки разумных и осуществимых политики 
и  руководящих принципов, лежащих в  основе его 
исследовательской деятельности. Принципы работы 
консорциума, основополагающие документы, струк-
тура и пр. должны основываться на опыте крупно-
масштабных международных научных инициатив 
с  участием многих партнеров (то есть ENCODE, 
ICGC, HCA, GA4GH), что, впрочем, не  исключа-
ет адаптацию организационных и  управленческих 
моделей применительно к  российским реалиям. 
В частности, консорциум должен привлечь широкий 
круг экспертов в различных областях, включающих 
как клиническую сферу, так и инженерно-техноло-
гическое обеспечение проекта (ИТ, биоинформати-
ка и биобанкинг). Консорциум принимает ключевые 
решения, включая те, которые связаны с  выбором 
приоритетных направлений исследований, со  схе-
мой сбора данных, с  публикационной политикой, 
с регулированием доступа к данным; с организаци-
ей конференций и рабочих совещаний и т. д.

Для обеспечения этой деятельности должна 
быть создана надежная организационная и  управ-
ленческая структура во главе с Советом Консорци-
ума (Governing Body), который формирует Рабочие 
группы (Workgroups) по  отдельным направлениям 
исследований (например, нозологиям), координи-
рует их деятельность и делегирует им организаци-
онные, консультативные и  другие управленческие 
функции там, где это необходимо. Участники долж-
ны быть связаны между собой Консорциумным со-
глашением, Меморандумом о  взаимопонимании, 
соглашениями о передаче данных и биоматериалов 
и  другими документами, которые определят права 

и обязательства различных сторон. Предполагается, 
что Совет Консорциума должен быть достаточно не-
большим (5‒6 человек), чтобы быть эффективным, 
и  включать в  себя людей с  различными компетен-
циями. Совет установит процедуры выбора предсе-
дателя, определения сроков полномочий, ротации 
членов и  т. д. Отдельные исследовательские Рабо-
чие группы возглавляют два руководителя направле-
ния — общепризнанные лидеры в данной области. 
Научную экспертизу исследовательских проектов, 
предлагаемых к реализации в рамках того или иного 
направления, осуществляет консультативная панель 
экспертов (SAB, scientific advisory board), возмож-
но, сформированная в  партнерстве с  Российским 
научным фондом (РНФ) или другими экспертными 
сообществами. В  дополнение, ведущая организа-
ция, организующая и координирующая реализацию 
пилотного проекта, должна иметь небольшой штат 
постоянных компетентных сотрудников (1‒2 чело-
века), обеспечивающих административные функции 
и координацию работы внутри консорциума.

Достижение целей пилотного проекта обеспечи-
вается решением следующих задач:

•	 Формирование консорциума для реализа-
ции проекта с потенциалом расширения и, впослед-
ствии, привлечения новых участников.

•	 Разработка инфраструктуры и программно-
го комплекса анализа данных.

•	 Сбор клинической информации, образцов, 
их биобанкирование и секвенирование.

•	 Медико-генетические и  трансляционные 
исследования молекулярных механизмов, лежащих 
в основе конкретных заболеваний, построение эпи-
демиологических моделей и поиск потенциальных 
мишеней для разработки новых лекарственных 
средств.

По результатам полногеномного секвенирова-
ния когорт пациентов должен быть создан уни-
кальный ресурс (то есть экосистема), содержащий 
генетические данные по  специфическим нозоло-
гиям, что позволит врачам-практикам проводить 
сравнительный анализ клинических данных, a па-
циентам — участникам проекта, в итоге получить 
персонализированную высокотехнологичную ме-
дицинскую помощь. Тем самым, результаты клини-
ческих исследований должны быть транслируемы 
в практику, а на их основе, быть может, со временем 
будут разработаны новые стандарты оказания ме-
дицинской помощи.

Совокупность уникальных клинических и гене-
тических данных в  сочетании с  инновационными 
инструментами аналитики откроют прежде недо-
ступные возможности для проведения научного по-
иска с тем, чтобы определить новые генетические 
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причины возникновения заболеваний, генетиче-
ские изменения, которые влияют на риск развития 
патологий, и  определить механизмы, с  помощью 
которых эти генетические изменения оказывают 
свое воздействие на  протекание болезни и  эффек-
тивность лечения. 
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