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С 2005 г. в Республике Саха (Яку-
тия) проводится молекулярно-гене-
тическое изучение наследственной 
несиндромальной сенсоневральной 
глухоты. Впервые в популяции якутов 
идентифицирована молекулярно-ге-
нетическая причина наследственной 
врожденной формы глухоты. Выявле-
но, что она вызывается мутацией до-
норного сайта сплайсинга c.-23+1G>A 
гена GJB2 (Cx26) и в соответствии 
с международным каталогом OMIM 
(Online Mendelian Inheritance in Men) 
классифицируется как аллельный 

вариант аутосомно-рецессивной глу-
хоты 1А типа (АРГ 1А). Распростра-
ненность АРГ 1А составляет 16,2 на 
100000 якутского населения, а частота 
гетерозиготного носительства мутации 
c.-23+1G>A варьирует от 3,8 до 11,7 % 
среди коренного населения Якутии 
(эвены, эвенки, долганы, якуты). Ре-
зультаты исследования мутации сайта 
сплайсинга гена GJB2 (Cx26) свиде-
тельствуют о существовании наиболее 
крупного в мире «эндемичного очага» 
накопления c.-23+1G>A в Восточной 
Сибири [1]. Нами изучались биоэтиче-
ские проблемы ДНК-тестирования АРГ 
1А, ранее описанные в статье С.К. Ко-
ноновой с соавт. (2018) [2]. В результа-
те наших исследований были приняты 
и утверждены на заседании локально-
го комитета по биомедицинской этике 
при ЯНЦ КМП этические правила гене-
тического консультирования при моле-
кулярно-генетической диагностике АР-
Г1А, представленные в таблице.

Заключение. В результате из-
учения биоэтических аспектов ДНК-

тестирования аутосомно-рецессивной 
глухоты 1А типа выявлен основной круг 
биоэтических проблем, которые могут 
возникнуть при массовом внедрении 
ДНК-тестирования на наследственные 
нарушения слуха и в будущем потре-
буют от общества морально-этическо-
го и правового осмысления результа-
тов внедрения ДНК-тестирования в 
медицинскую практику.
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В результате изучения биоэтических аспектов ДНК-тестирования аутосомно-рецессивной глухоты 1А типа ( АРГ 1А) выявлен основной 
круг биоэтических проблем, которые могут возникнуть при массовом внедрении ДНК-тестирования на наследственные нарушения слуха, 
и которые в будущем потребуют от общества морально-этического и правового осмысления результатов внедрения ДНК - тестирования в 
медицинскую практику. Разработаны этические правила ДНК-тестирования АРГ1А.
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As a result of studying the bioethical aspects of DNA testing of autosomal recessive deafness-1A (DFNB1A), the main range of bioethical prob-
lems that may arise during the mass introduction of DNA testing for hereditary hearing impairment, which in the future will require moral, ethical 
and legal understanding of the results of the introduction of DNA testing in medical practice was identified. Ethical rules for DFNB1A DNA testing 
have been developed.

Keywords: autosomal recessive type 1A deafness, DNA diagnostics, bioethics.

С.К. Кононова, Н.А. Барашков, В.Г. Пшенникова,
С.А. Федорова, Ф.М. Терютин
БИОЭТИЧЕСКИЕ  ПРАВИЛА  ДНК-ТЕСТИ-
РОВАНИЯ  АУТОСОМНО-РЕЦЕССИВНОЙ  
ГЛУХОТЫ  1А  ТИПА
В  РЕСПУБЛИКЕ  САХА (ЯКУТИЯ)УДК 612.858.77(571.56)

DOI 10.25789/YMJ.2020.69.29

Литература



ЯКУТСКИЙ МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ
116

кулярно - генетической диагностики аутосомно 
- рецессивной глухоты 1 а типа, распростра-
ненной в якутской популяции / С.К. Кононова 
[и др.] //Якутский медицинский журнал.-2018.-
№2.-С.79-82.

3. Приказ Министерства здравоохранения 

РФ от 30 августа 2012 г. N 107н ” О порядке 
использования вспомогательных репродуктив-
ных технологий, противопоказаниях и ограни-
чениях к их применению"

4. Jamal L. An ethical framework for genetic 
counseling in the genomic era / L. Jamal, W. 

Schupmann, B.E. Berkman // J Genet Couns. 
-2019 . doi: 10.1002/jgc4.1207

5. Shinwari Z.K. Ethical Issues Regarding 
CRISPR Mediated Genome Editing / Z.K. 
Shinwari, F. Tanveer, A.T. Khalil // Curr Issues Mol 
Biol.- 2018.-V. 26.-Р.103-110.

Этические правила генетического консультирования
при молекулярно- генетической диагностике аутосомно - рецессивной глухоты 1 А типа В РС (Я)

Этические правила Комментарии
1.Взаимоотношения генетика и тестируемого инди-
видуума при генетическом консультировании строят-
ся на взаимном доверии и являются недирективными

Директивность – преднамеренная попытка консультанта (через обман, угро-
зу или принуждение) нарушить автономию человека и подтолкнуть его к 
тому или иному решению [4]

2.Каждый индивидуум, желающий пройти тестирова-
ние, имеет право на получение полной информации о 
заболевании, его развитии и последствиях, сущности 
тестирования, возможных результатах

Для выяснения причин глухоты / тугоухости в отягощенной АРГ 1А семье 
на генетическую консультацию могут обратиться пациенты с разным гено-
фенотипическим статусом: индивиды с нормальным генотипом без нару-
шений слуха ([wt];[wt]), гетерозиготные носители с «нормальным слухом» 
(c.[mu];[wt]), гомозиготы по мутации с тяжелой степенью тугоухости (c.[mut]; 
[mut]). Соответственно, подходы к генетическому консультированию и полу-
чению информированного согласия на ДНК-тестирование данных групп па-
циентов также должны быть разными [2]

3.Решение о прохождении ДНК-тестирования долж-
но быть добровольным

Консультирование и ДНК- тестирование  ставит целью улучшение психоло-
гического благополучия и адаптацию пациента к генетическому состоянию 
или риску [4]

4. Присутствие сурдопереводчика при консультиро-
вании пациентов обязательно

Информация должна быть доведена до пациента в наиболее полной и до-
ступной форме [4]

5.Необходимым условием проведения ДНК-
тестирования является информированное согласие, 
которое означает, что дееспособный индивидуум 
полностью ознакомлен с представленной ему инфор-
мацией, адекватно ее понимает и принимает решение 
об обследовании самостоятельно

Необходимо создать особые условия для консультирования и получения 
информированного согласия у глухих. Информированное согласие на ДНК-
тестирование АРГ 1А должно быть оформлено в письменном виде и быть 
максимально доступным для понимания. Следует избегать сложных генети-
ческих терминов и использовать простые слова и предложения [2]

6.ДНК-тестирование АРГ 1А  допустимо для несо-
вершеннолетних детей

При получении информированного согласия от слышащих родителей для 
ДНК-тестирования АРГ 1А можно объяснить, что ребенок наследует по-
врежденный ген от каждого родителя и, возможно, некоторые родители уви-
дят в этом равномерное распределение ответственности за болезнь. Однако 
отягощенный семейный анамнез (наличие глухих родственников в семье) 
в значительной мере облегчает консультирование и получение согласия на 
ДНК-тестирование, поскольку пациенты психологически готовы принять на-
следственную отягощенность в семье.
ДНК-тестирование детей до 14 лет на носительство АРГ 1А должно осущест-
вляться при информированном согласии родителей или опекунов, при этом 
очень важно доступно и детально информировать родителей о генетическом 
статусе их ребенка и оказать адекватную психологическую поддержку при 
сообщении результатов ДНК-тестирования [2]

7.На обдумывание решения о прохождении ДНК-
тестирования пациенту выделяется время

Как правило, пациенты более удовлетворены, если они адекватно информи-
рованы и активно участвуют в принятии решения. Поэтому необходимо ува-
жать выбор пациента о согласии / отказе от ДНК-тестирования [2,4]

8.Информация о результатах ДНК-тестирования 
строго конфиденциальна. Сообщение результатов по 
почте и телефону не допускается

Сообщение результата ДНК-тестирования о риске АРГ 1А может нести зна-
чительную морально-психологическую нагрузку для человека. Во-первых, 
тестируемый узнает о риске рождения тугоухого/глухого ребенка в семье. В 
этом случае при выявлении у индивида гетерозиготного носительства АРГ 
1А необходимо рекомендовать ему проспективное медико-генетическое кон-
сультирование или преконцепционную профилактику. Во-вторых, гетерози-
готному носителю необходимо предоставить информацию о достаточно вы-
соком риске снижения слуха в пожилом возрасте. Констатация данного факта 
может дополняться рекомендациями по ведению соответствующего образа 
жизни и работы, который бы уменьшал нагрузку на органы слуха (избегать 
работ, связанных с шумом и т.д.) [2]

9. Использование ДНК-диагностики на АРГ1 А типа 
для пациентов с глухотой в Республике Саха (Якутия) 
может быть рекомендовано для процедур пренаталь-
ного ДНК-тестирования, а также для процедур экс-
тракорпорального оплодотворения, за исключением 
технологии редактирования генома 

Область применения ТРГ в настоящее время является одной из самых спор-
ных, поскольку порождает множество правовых и этических вопросов, что 
обусловлено техническим несовершенством ТРГ: недостаточная точность и 
эффективность, мозаицизм полученных эмбрионов и др. Отсутствие много-
летних наблюдений за последствиями применения ТРГ не позволяет с уве-
ренностью сказать, что модификация генома не приведет в отсроченной пер-
спективе к развитию геномных аномалий и не отразится непредсказуемым 
образом на здоровье потомства [3,5]


