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медико-генетическая консультация 
должна быть неотъемлемой частью 
процесса генетического тестирования. 
Она должна проводиться подготов-
ленным в области консультирования 
специалистом на понятном  консуль-
тирующемуся языке. До проведения 
тестирования   должно быть получено 
свободное информированное согла-
сие пациента.

 В руководстве подробно анализи-
руется, в каких ситуациях   необходи-
мо медико-генетическое консультиро-
вание до и после проведения теста, а 
в каких можно ограничиться информа-
цией о тесте, приводятся общие реко-
мендации о генетическом консульти-
ровании и описывается содержание 
консультации (вопросы, которые долж-
ны быть обсуждения, объем необходи-
мой информации и возможная форма 
ее предоставления консультирующе-
муся) до проведения теста, после него, 
а также объем необходимой информа-
ции (или консультации) при генетичес-
ком скрининге. Особо подчеркивается 
необходимость предоставить возмож-
ность консультации с психологом пос-
ле сообщения результатов теста (если 

есть такая возможность) и необходи-
мость долгосрочной психологической 
поддержки  при доклиническом тес-
тировании на заболевания с поздним 
возрастом начала и отсутствием эф-
фективного лечения.

Заключение
Внедрение генетических тестов во 

многие области медицины требует от 
пациентов и общества в целом боль-
шего понимания генетической инфор-
мации, необходимой при принятии 
сложных решений, касающихся широ-
кого спектра репродуктивных проблем, 
медицинских вмешательств и измене-
ний стиля жизни. При этом когнитив-
ное и эмоциональное воздействие ге-
нетики будет все больше возрастать по 
мере усиления ее роли в медицине и 
здравоохранении.  Медико-генетичес-
кое консультирование при различных 
видах генетического тестирования в 
здравоохранении, использование меж-
дународного опыта решения этических 
проблем в медицинской генетике, учет 
национальных особенностей и тради-
ций  необходимы  для  работы совре-
менной медико-генетической службы.

 Работа выполнена при финансо-
вой поддержке РФФИ, проект № 07-
06-00344-а.	
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Введение
Наряду с успехами генетики в изу-

чении генома человека особенностью 
нового столетия стало более тесное 
взаимодействие гуманитарных и ес-
тественных наук, в частности развитие 
нового междисциплинарного направ-
ления в науке - биоэтики. Биоэтика, яв-
ляясь неотъемлемой частью филосо-
фии, выступает в качестве прикладной 
этики, наряду с решением множества 
других задач, определяющей мораль-
ное регулирование использования 

новых технологий в медицине: молеку-
лярно-генетических, репродуктивных, 
трансплантологии и т.д. Законы, при-
нципы и правила биоэтики, безуслов-
но, формальны и в сравнении с глубо-
кими философскими истолкованиями 
смысла жизни – поверхностны. Одна-
ко биоэтика содержит в себе ресурсы 
мирного разрешения моральных кол-
лизий, возникающих между членами 
общества, придерживающихся раз-
личных взглядов на жизнь. Она строит-
ся на использовании демократических 
процедур открытого общества [12].

Одним из четырёх генеральных на-
правлений программы «Геном чело-
века» является исследование этичес-
ких, правовых и социальных вопросов 
геномных технологий - ELSI. Каждому 
из аспектов (этическому, правовому 
и социальному) этой обширной про-
граммы посвящено большое количес-
тво зарубежных публикаций. По срав-
нению с мировой наукой в Российской 
Федерации исследования в данной 
области только накапливают первона-
чальный опыт, существуют всего лишь 
единичные публикации [4, 11]. Подоб-
ные исследования представляются 

нам чрезвычайно важными ввиду того, 
что в России расширяются возможнос-
ти молекулярно-генетических методов 
диагностики, ДНК-тестирования, пре-
натальной диагностики, генетической 
паспортизации и т.д. Территориально-
экономические и национальные осо-
бенности субъектов Российской Феде-
рации усиливают актуальность поиска 
собственных путей решения этичес-
ких, правовых и социальных проблем 
с учётом опыта тех стран, где биоэтика 
получила своё развитие.

Краткий обзор генетических ис-
следований в Республике Саха 
(Якутия)

В 1975 г.  Г.Л. Зубри, Л.Г. Гольдфарб 
и др. впервые  описали аутосомно-
доминантную мозжечковую атаксию в 
якутской популяции, включая сведе-
ния о распространении, типе наследо-
вания, клинических проявлениях и па-
томорфологии. В 1989 г. в статье  Л.Г. 
Гольдфарба, М.П. Чумакова, П.А. Пет-
рова и др. “Оливопонтоцеребеллярная 
атаксия в большой якутской семье 
Восточной Сибири” подведены итоги 
исследований по клинической диф-
ференциации и распространенности 
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наследственной мозжечковой атаксии 
в Якутии за 1970-85 гг. [15]. 

В 90-е г. в Якутии были проведены 
генетико-эпидемиологические иссле-
дования общего груза наследственной 
патологии четырех сельскохозяйствен-
ных районов, включившие эпидеми-
ологию некоторых отдельных форм 
наследственных заболеваний [7]. В 
это же время  начала свою работу 
Международная программа «Биология 
вилюйского энцефаломиелита» под 
руководством К. Гайдушека (США). В 
рамках данной программы в 1992-1995 
гг. проведены совместные международ-
ные экспедиции по изучению эпидеми-
ологии вилюйского энцефаломиелита, 
мозжечковой атаксии и сбору биологи-
ческого материала. В исследованиях 
Lunkes et al. было продемонстриро-
вано преимущественное сцепление 
наследственной мозжечковой атаксии 
1-го типа с  микросателлитным локу-
сом D6S274 на 6-й хромосоме [13]. В 
дальнейшем на большом количестве 
образцов ДНК больных и их родствен-
ников на базе лаборатории нейро-
генетики Национальных Институтов 
Здоровья (США) были установлены 
основные молекулярно-генетические 
характеристики спиноцеребелляр-
ной атаксии 1-го типа (СЦА1) в якутс-
кой популяции [16]. В 1995 г. впервые 
внедрен метод прямой ДНК-диагнос-
тики СЦА1 в лаборатории генома че-
ловека Института здоровья АН РС (Я). 
В 2000 г. метод ДНК-тестирования па-
циентов из семей с СЦА1 как продукт 
описанных выше научных изысканий 
стал рутинным анализом, проводимым 
в лаборатории молекулярной генети-
ки медико-генетической консультации 
РБ№1-НЦМ МЗ РС (Я). 

Благодаря принятой Республикан-
ской целевой программе «Развитие 
генодиагностики человека в Респуб-
лике Саха (Якутия) на 2001-2005 гг.» 
(постановление Правительства Рес-
публики Саха (Якутия) от 11 мая 2001 
г. №277) и образованию Якутского на-
учного центра РАМН и Правительства 
РС (Я) генетические исследования 
продолжились быстрыми темпами. 
В якутской популяции были изучены 
другие частые наследственные забо-
левания: миотоническая дистрофия 
(МД) [5], наследственная несиндро-
мальная сенсоневральная глухота 
[6]. Н.М. Галеева с соавт. обнаружили 
молекулярно-генетическую причину 
наследственной метгемоглобинемии 
1-го типа в якутской популяции [2]. Н.Р. 
Максимовой с соавт. были установле-
ны частые в Якутии мутации при ряде 
моногенных заболеваний (окулофа-

рингеальная миодистрофия, болезнь 
Кеннеди, атаксия Фридрейха), впервые 
идентифицированы ранее не извест-
ные мутации для характерных якутам 
наследственных синдромов с низким 
ростом и аутосомно-рецессивным 
типом наследования (3-М синдром и 
нанизм с субатрофией зрительного не-
рва, дистрофией сетчатки и пельгеров-
ской аномалией лейкоцитов) [3].

Биоэтические исследования
Универсальными биоэтическими 

принципами, на базе которых выра-
батываются конкретные моральные 
нормы поведения врача, являются 
принципы автономии личности, ин-
формированного согласия и конфи-
денциальности [12].

Объективная необходимость этичес-
кого регулирования медицинской де-
ятельности возникла непосредственно 
в процессе внедрения ДНК-тестирова-
ния спиноцеребеллярный атаксии 1-го 
типа в практику медико-генетической 
консультации. Первый этический воп-
рос заключался в форме взаимоотно-
шений врач-пациент при сообщении 
тестируемому результатов ДНК-диа-
гностики, при этом особенно остро 
возникла проблема пресимптомати-
ческого тестирования доклинических 
носителей мутации СЦА1. В своих раз-
работках мы ориентировались на опыт 
решения сходных проблем ДНК-тести-
рования хореи Гентингтона (ХГ) в стра-
нах, где уже действовали  этические 
правила ДНК-диагностики и медико-ге-
нетического консультирования индиви-
дов/семей с ХГ, и на международные 
руководства [14]. Прежде всего нами 
были очерчены этические проблемы, 
характерные для медико-генетической 
консультации в новых условиях приме-
нения ДНК-технологий в повседневной 
медицинской практике в республике: 
генетическое тестирование позднома-
нифестирующих наследственных за-
болеваний, тестирование детей, пре-
натальная диагностика.

Международным сообществом спе-
циалистов по генетике и этике установ-
лено, что одним из наиболее этичных 
подходов во взаимодействии врача и 
пациента является предоставление 
полной и непредвзятой информации  
о всех аспектах заболевания, на ос-
нове которой пациент может сделать 
информированный выбор способа по-
ведения. Для реализации этого поло-
жения нами была разработана форма 
информированного согласия пациента 
на пресимптоматическое ДНК-тести-
рование СЦА1, которая стала приме-
няться в практике генетического кон-

сультирования отягощенных семей [1]. 
В настоящее время в практике Ме-

дико-генетической консультации РБ 
№1-НЦМ ДНК-диагностика стала воз-
можной для 12 различных моноген-
ных заболеваний. Однако внедрение в 
практическую медицину ДНК-диагнос-
тики других распространённых в рес-
публике наследственных моногенных 
нозологий, требует разработки диффе-
ренцированных биоэтических подхо-
дов в зависимости от типа наследова-
ния, возраста манифестации, тяжести 
феногенотипических проявлений, от 
клинического полиморфизма каждого  
наследственного заболевания [8]. К 
примеру, этические проблемы при за-
болеваниях с поздним началом мани-
фестирования (спиноцеребеллярная 
атаксия 1 типа, окулофарингеальная 
дистрофия) качественно отличаются 
от проблем, возникающих в связи с 
консультированием семей с наследс-
твенными заболеваниями, проявляю-
щимися в раннем детском возрасте. 
Возможность применения скрининго-
вых программ для выявления гетеро-
зиготных носителей мутаций генов, 
приводящих к развитию частых в Яку-
тии наследственных болезней,  также 
требует предварительной этической 
оценки пользы и рисков для популяции. 

Исходя из современных рекоменда-
ций ВОЗ и сложившихся условий даль-
нейшие перспективы медико-генети-
ческой службы в Якутии в этическом 
контексте должны быть связаны с уси-
лением информационного и психологи-
ческого аспектов деятельности. Меди-
ко-генетическая консультация должна 
не только участвовать в установлении 
диагноза наследственного заболева-
ния и определения генетического рис-
ка, но и помогать адаптации пациентов 
к их ситуации, возможному появлению 
больного ребенка в семье, к необходи-
мости пересмотреть репродуктивное 
поведение, планы на жизнь или про-
фессиональную деятельность. Эффек-
тивность МГК могла бы выражаться в 
доле тех отягощенных наследственной 
патологией семей, которые адекватно 
воспринимая генетическую информа-
цию, корректировали бы своё репро-
дуктивное поведение.

Не меньшее значение должна иметь 
деятельность медико-генетической 
службы по просвещению медицинских 
работников и населения Республики в 
вопросах медицинской генетики и про-
филактики наследственной патологии.

Правовые и социальные аспекты 
В 2000 г. впервые был принят Закон 

Республики Саха (Якутия) «О профи-
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лактике некоторых наследственных 
заболеваний и врожденных поро-
ков развития у человека». Во многом 
благодаря внедрению молекулярно-
генетических методов диагностики 
наследственных болезней в практику 
МГК и начатым биоэтическим иссле-
дованиям в 2003 г. некоторые статьи 
данного Закона были пересмотрены. 
Сравнивая оба документа, в старой и 
новой редакции, можно, в частности, 
проследить, как менялось отражение 
принципа директивности МГК в пун-
ктах, касающихся прав пациентов. 
В старой редакции закона РС (Я) от 
18.04.2000г (ст.5) были специально 
оговорены обязанности граждан в от-
ношении профилактики наследствен-
ной патологии. Дословно: «Граждане 
обязаны: а) заботиться и нести ответс-
твенность за свое здоровье, а также 
за здоровье своего потомства; б) при 
наличии в роду или семье наследс-
твенных заболеваний, приводящих к 
инвалидности и смертности, своевре-
менно обращаться в медико-генети-
ческую службу; в) выполнять меди-
цинские предписания и рекомендации 
по предупреждению рождения детей 
с наследственными заболеваниями 
[9]. В новой редакции Закона РС(Я) 
от 16.09.2003 г. нет статьи об обязан-
ностях, однако появились положения, 
гарантирующие защиту прав граждан. 
В ст.4 «Права граждан» говорится: 
«Граждане в рамках Основ законода-
тельства об охране здоровья граждан 
и государственных гарантий оказания 
бесплатной медицинской помощи на-
селению имеют право на: а) самосто-
ятельное решение об обращении за 
медико-генетической консультацией 
и проведении профилактических ме-
роприятий; б) получение от меди-
цинских работников своевременной, 
полной и объективной информации 
о необходимости профилактической 
и лечебно диагностической помощи, 
последствиях отказа от нее; в) полу-
чение профилактической помощи с це-
лью предупреждения наследственных 
заболеваний у потомства и рождения 
детей с врожденными пороками раз-
вития; г) сохранения в тайне инфор-
мации о состоянии здоровья, диагнозе 
и иных сведений, полученных при об-
следовании и лечении; д) бесплатное 
обследование [10].

Социальные аспекты биоэтичес-
ких проблем генетических технологий 
обсуждались на международном се-
минаре «Развитие биоэтики в Респуб-
лике Саха (Якутия)» (2005 г.) с участи-
ем экспертов ЮНЕСКО, философов, 
представителей заинтересованных 
министерств и ведомств. В 2006 г. в 

Республике Саха (Якутия) был создан 
первый локальный этический комитет 
при ЯНЦ КМП СО РАМН, целью кото-
рого является этическая экспертиза 
протоколов научных исследований с 
участием человека в качестве объ-
екта исследования. Была проведена 
этическая экспертиза 38 протоколов 
научных исследований, большая часть 
которых (44%)  выполнялась в ЯНЦ 
КМП СО РАМН, 16% - в РБ№1 – НЦМ, 
11% - в РБ№2 – ЦЭМП. В меньшем 
количестве научные работы пред-
ставлялись из ФГНУ «Институт эдо-
ровья», больницы №1 МЗ РС (Я), МУ 
ЯГКБ, Мединститута ЯГУ. В настоящее 
время большее число научных работ 
представлено эпидемиологическими 
и медико - социальными исследова-
ниями (56%), основанными на анали-
зе медицинской документации, 15% 
- работы хирургического характера, 
22%  составили генетические иссле-
дования. Члены этического комитета 
заостряли внимание исследователей 
на соблюдение основных принципов 
биоэтики: информированного согласия 
и конфиденциальности генетической 
информации. Две обширные научные 
программы, представленные на экс-
пертизу, являлись скрининговыми: ис-
следование здоровья долгожителей и 
подростков в условиях Якутии.

 В 2007 г. в рамках XV съезда меди-
цинских работников и общественности 
было проведено заседание «кругло-
го стола» «Биоэтические проблемы в 
современном практическом здравоох-
ранении» с участием ведущих специ-
алистов по медицинской генетике Ме-
дико-генетического научного центра 
РАМН (г. Москва). 

В настоящее время перспективы 
развития биоэтики в Республике Саха 
(Якутия) таковы: 

- в ходе реализации рекомендаций 
ЮНЕСКО и резолюции «круглого сто-
ла» ведётся работа по созданию сети 
локальных больничных этических ко-
митетов, целью которых является ре-
гулирование этических проблем, воз-
никающих в процессе медицинской 
деятельности; 

- для координации работы локаль-
ных этических комитетов требуется со-
здание Национального Комитета  Рес-
публики Саха (Якутия) по биоэтике; 

- разрабатывается новая концепция 
в здравоохранении Якутии  «community 
genetics» - социальная генетика, регу-
лирующая процессы воздействия гене-
тических технологий на практическое 
здравоохранение с акцентированием  
вопросов образования населения и 

медицинских работников в области ге-
нетики человека.

Таким образом, можно констатиро-
вать, что биоэтика как новое научное 
направление получила развитие в 
Республике Саха (Якутия) в ходе прак-
тических механизмов реализации её 
основных принципов.
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