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болических нарушений, как ожирение 
и повышенный уровень АД, а также 
растущей заболеваемости сахарным 
диабетом 2 типа, необходимо продол-
жить поиск генов предрасположенно-
сти к этим заболеваниям. 
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Введение. Начиная с 70-х гг. про-
шлого столетия работы по клониро-
ванию ДНК человека развивались 
быстрыми темпами и завершились 
успешным проектом «Геном Челове-
ка» по полной расшифровке нукле-

отидной последовательности ДНК, 
открыв большие перспективы для 
развития новых областей науки и 
практики, в том числе молекулярной 
генетики, этногеномики, молекулярной 
медицины и т.д.
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ГЕНЕТИЧЕСКОЕ ТЕСТИРОВАНИЕ 
И ИНФОРМИРОВАННОЕ СОГЛАСИЕ 
ДЛЯ СПИНОЦЕРЕБЕЛЛЯРНОЙ АТАКСИИ 
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В статье обсуждаются вопросы информированного согласия при ДНК-тестировании спиноцеребеллярной атаксии 1-го типа, наиболее 
распространенного в якутской популяции наследственного заболевания с поздним началом манифестации. Описаны разные этапы про-
цедуры получения информированного согласия при медико-генетическом консультировании и при научных исследованиях. Установлена 
целесообразность внедрения биоэтического принципа нераскрытия генетической информации для участника научного исследования по 
изучению наследственных болезней с поздней манифестацией.
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The article discusses the issues of informed consent for DNA testing at type 1 spinocerebellar ataxia, the most common hereditary disease 
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В мире насчитывается около 7000 
нозологий моногенных заболеваний, 
они выявляются у 3-6% новорожден-
ных, а в структуре общей смертности 
детей до 5 лет на их долю приходит-
ся 10-14% [13]. Существует условное 
разделение моногенных заболева-
ний на редкие (орфанные) с частотой 
1:100000 (лизосомные болезни нако-
пления и др.) и частые наследствен-
ные болезни – 1:10000 (муковисци-
доз, фенилкетонурия и др.). Частота 
моногенных заболеваний в различных 
популяциях мира может значительно 
различаться. Это зависит от эволюци-
онных особенностей формирования 
генофонда народов. В некоторых попу-
ляциях, однако, та или иная мутация, 
являющаяся причиной моногенной па-
тологии, в силу эволюционно-генетиче-
ских особенностей становится частой 
и может называться «этноспецифиче-
ской». Например, давно известны так 
называемые «финские» наследствен-
ные болезни, в основном аутосомно-
рецессивные, частота которых у фин-
нов значительно выше, чем в любых 
других популяциях [11,16]. Феномен 
накопления моногенных заболеваний 
у финнов связывают с дрейфом генов, 
долговременной изоляцией популя-
ции и высоким коэффициентом ин-
бридинга. По тем же популяционным 
механизмам, вероятно, происходило 
и накопление некоторых наследствен-
ных заболеваний у евреев ашкенази, с 
самой высокой частотой из них встре-
чаются болезнь Тея-Сакса и болезнь 
Гоше 1-го типа [6,12]. В европейских 
популяциях муковисцидоз встречается 
с частотой 1:2500, тогда как в азиат-
ских – 1:90000. 

Во всем мире проблемы примене-
ния генетического тестирования на-
следственных болезней в практиче-
ской медицине актуальны, особенно 
стандартизация и повышение качества 
молекулярно-генетических анализов. 

В 1999 г. рабочая группа по генети-
ческому тестированию (the Task Force 
on Genetic Testing) определила гене-
тический тест как «анализ ДНК, РНК, 
хромосом и белков человека, чтобы 
выявить наследственные, связанные 
с болезнями генотипы, мутации, фено-
типы или кариотипы для клинических 
целей. Эти цели включают клиниче-
скую диагностику и прогнозы, выяв-
ление носителей наследственных за-
болеваний, пресимптоматическую и 
пренатальную диагностику, а также не-
онатальный скрининг» [14].

В последнее время всё большее 
значение в деятельности медико-ге-
нетической консультации Республи-

ки Саха (Якутия) приобретает ДНК-
тестирование как один из основных 
методов диагностики наследственных 
заболеваний. Для практической ме-
дицины исследования на уровне ДНК 
человека являются инновационными, 
поскольку в здравоохранении РС (Я) 
начинают впервые применяться со-
временные молекулярно-генетические 
лабораторные методы. Генетическое 
тестирование позволяет более актив-
но выявлять и формировать группы 
риска у обследуемых пациентов, на 
доклиническом этапе проводить пре-
диктивные мероприятия, использовать 
программы по снижению риска разви-
тия заболевания. В то же время у ДНК-
тестирования есть и спорные вопросы, 
прежде всего моральные аспекты и 
психологические риски для индивидов, 
подвергающихся генетическому тести-
рованию [8-10,17].

Одной из актуальных проблем в 
правовом регулировании медицины 
является информированное согласие 
(ИС). Проявлением ее значимости 
стало внимание законодателя – на 
сегодняшний день большинство феде-
ральных нормативно-правовых актов в 
сфере здравоохранения, касающихся 
как общих, так и отдельных вопросов 
медицины, содержат положения об 
информированном согласии. Каждый 
человек имеет право на свободу выбо-
ра во многих областях общественных 
отношений. В сфере здравоохранения 
для пациента – человека, обративше-
гося за медицинской помощью – по-
ложениями законодательных актов 
предусмотрена возможность выбора 
методов диагностики и лечения. Тем 
самым подчеркивается важность рав-
ноправного участия пациента в про-
цессе лечения своего заболевания [4]. 
Однако, как показывает практика, вра-
чи и исследователи не уделяют доста-
точного внимания информированному 
согласию, придавая такому важному 
биоэтическому принципу формальный 
характер, что может иметь весьма не-
гативные последствия для пациента, 
обратившегося за медико-генетиче-
ской помощью.

В нашей статье обсуждаются осо-
бенности применения ИС при медико-
генетическом консультировании (МГК) 
и ДНК-тестировании наиболее рас-
пространенного моногенного наслед-
ственного заболевания в якутской по-
пуляции: спиноцеребеллярной атаксии 
I типа (СЦА1). О причинах накопления, 
клинических и молекулярно-генетиче-
ских характеристиках СЦА1 в Якутии 
наиболее подробно написано в рабо-
тах Ф.А. Платонова и соавт. [5].

Основным способом профилактики 
СЦА1 является пренатальная диагно-
стика (ПД) данного заболевания. Био-
этические аспекты ДНК-тестирования 
и ПД поздноманифестирующей моно-
генной болезни с динамической мута-
цией освещены в ранее опубликован-
ных работах [3].

В настоящее время медико-генети-
ческое консультирование стремится 
достичь психолого-образовательной 
цели, направленной на социальную 
адаптацию семьи к генетическому 
риску или появлению детей с наслед-
ственным заболеванием [1]. Задача 
врача генетика состоит не в том, что-
бы обязательно рекомендовать моле-
кулярно-генетическую диагностику, но 
помочь пациенту правильно понять 
смысл информированного согласия, 
помочь, не навязывая своего мнения, 
принять адекватное решение относи-
тельно ДНК-тестирования.

Материалы и методы исследова-
ния. В статье использовались данные 
Республиканского генетического реги-
стра наследственных и врожденных 
заболеваний. По данным генетиче-
ского регистра, на учете в МГК состо-
яло 252 пациента с диагнозом спино-
церебеллярная атаксия 1-го типа [7]. 
При рутинной ДНК-диагностике СЦА1 
использовался метод прямой ДНК-
диагностики методом ПЦР с использо-
ванием специфических нуклеотидных 
праймеров, как описано Orr et al. [15], 
c дальнейшей детекцией патологиче-
ски удлинённого аллеля в 2%-ном ага-
розном геле. Определение количества 
повторов в гене SCA1 проводилось 
методом капиллярного электрофореза 
на автоматическом ДНК-анализаторе 
ABIPrism3130 (AppliedBiosystems) [2]. 
В исследовании использовался мате-
риал из банка ДНК ЯНЦ КМП.

Результаты и обсуждение
ИС СЦА1 для клинической прак-

тики. Впервые ДНК-диагностика СЦА1  
была проведена в Медико-генети-
ческой консультации РБ№1-Нацио-
нального центра медицины (г. Якутск) в 
2000 г. По последним опубликованным 
данным, за 14 лет был протестирован 
1841 чел., наличие мутации SCA1 под-
твердилось у 606 чел., из которых 354 
(58%) асимптоматичных индивида со-
гласились осуществить предиктивное 
ДНК-тестирование. В среднем тести-
ровалось 132 чел. в год, выявляемость 
мутации составляла 33% [2].

Как указано выше, более полови-
ны пациентов (58%) из отягощенных 
семей прошли досимптоматическое 
ДНК-тестирование. Это означает, что к 
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моменту обращения за медико-генети-
ческой консультацией данные индиви-
ды не имели клинически выраженных 
симптомов заболевания СЦА1. В этом 
случае возникает вопрос: «Является 
ли асимптоматичный индивид (носи-
тель мутации СЦА1) пациентом в пол-
ном смысле этого понятия?» Так как, с 
одной стороны, он принимает решение 
о ДНК-тестировании самостоятельно, 
будучи совершенно здоровым, осоз-
навая факт, что находится в группе ри-
ска, с другой стороны, он, узнав свой 
генетический статус, возможно, не бу-
дет обращаться за медико-генетиче-
ской консультацией в течение долгого 
времени. 

Существует несколько общих эта-
пов медико-генетического консульти-
рования пациентов, связанных с ДНК-
диагностикой:

1) претестовое МГК;
2) ДНК-тестирование;
3) послетестовое МГК с психологи-

ческим сопровождением.
 Из числа обратившихся за медико-

генетической консультацией по пово-
ду СЦА1 можно выделить по крайней 
мере четыре группы:

1) больные, имеющие клинические 
проявления СЦА1 к моменту обраще-
ния;

2) асимптоматичные носители му- 
тации СЦА1, выявленные ДНК-тес-
тированием;

3) здоровые индивиды с отрица-
тельным результатом по носительству 
мутации СЦА1;

4) желающие осуществить прена-
тальную диагностику СЦА1.

 На первом претестовом этапе МГК 
наибольшую значимость приобретает 
биоэтический «принцип информиро-
ванного согласия» – каждый индивид 
имеет право быть информированным 
о предстоящем методе диагностики, 
в частности ДНК-диагностике СЦА1. 
Можно предположить, что в случае 
с ДНК-тестированием СЦА1 пациент 
уже настроен на ДНК-тестирование, 
так как у него было время обдумать 
это важное решение, но консультирую-
щий врач генетик не должен убеждать 
пациента во что бы то ни стало пройти 
ДНК-тестирование в день обращения, 
т.к. это может быть следствием эмо-
ционального порыва или особого пси-
хологического настроя. Необходимо 
провести спокойную беседу, раскрыть 
все возможные психологические риски 
получения положительного результата 
при досимтоматическом тестирова-
нии, убедиться, что решение о ДНК-
диагностике принято взвешенно. Врач 
генетик при консультировании должен 

обратить внимание на возраст пациен-
та и его образовательный уровень.

Опишем необходимые этапы полу-
чения ИС для СЦА1. Консультирую-
щий врач генетик:

1) раскрывает всю известную ин-
формацию о заболевании СЦА1 (на-
следственный характер, молекуляр-
ные причины, эффект антиципации, 
клинические симптомы); 

2) раскрывает преимущества ДНК-
тестирования для индивида (узнать 
генетический статус для планирования 
семьи и в целом основных приорите-
тов в жизни). Данный этап очень ва-
жен для пациента, чтобы он мог сам 
оценить свои возможности в принятии 
важного решения, не ощутив дирек-
тивности консультанта;

3) раскрывает возможные психо-
логические риски после получения 
результатов ДНК-тестирования (психо-
логический удар, подавленность, де-
прессия и т.д.); 

4) показывает возможные пути вы-
хода из тяжелой психологической 
ситуации (отдаленность проявления 
первых симптомов болезни СЦА1; так-

же можно объяснить, что существует 
множество других болезней, которы-
ми страдают другие люди; вселить 
надежду на поиск и разработку более 
эффективных методов купирования 
симптомов или лечения СЦА1);

5) раскрывает альтернативы ИС 
(подписать документ сразу, получить 
время для обдумывания, отказаться от 
ДНК-тестирования).

Письменная форма информирован-
ного согласия, в которой содержатся 
несколько вариантов решения на вы-
бор пациенту, может быть предложе-
на для использования в клинической 
практике МГК (рисунок).

ИС СЦА1 для научных исследо-
ваний. Информированное согласие 
для научных исследований отличается 
от ИС при ДНК-тестировании и меди-
ко-генетическом консультировании па-
циентов из группы риска. При научном 
исследовании индивид является пред-
полагаемым участником научно-иссле-
довательской работы. Исследователю 
важно для получения ИС акцентиро-
ваться на следующих моментах:

1) разъяснить, что данная работа 

Форма информированного согласия для спиноцеребеллярной атаксии 1-го типа

Информированное согласие 
на проведение ДНК-тестирования спиноцеребеллярной атаксии 1-го типа

Настоящее добровольное согласие составлено в соответствии Федеральным законом 
от 21.11.2011 N323-ФЗ (ред. от 13.07.2015, с изм. от 30.09.2015) "Об основах охраны 
здоровья граждан в Российской Федерации" (с изм. и доп., вступ. в силу с 24.07.2015)

Мне ______________________________________________________
разъяснены цели теста, манипуляции по забору материала, преимущества и риски 

ДНК-тестирования. 
• Я полностью информирован врачом-генетиком о заболевании, его особенностях, 

прогнозе и течении. 
• При моем желании, мне дается время подумать о необходимости прохождения ДНК 

– тестирования.
• Мое решение принято мною добровольно, без всякого давления со стороны врача, 

родственников и/или супруга(и).
• Мне предоставляются альтернативные варианты прохождения ДНК-диагностики:
• Какое бы решение Вы не приняли, это не отразится на предоставлении Вам меди-

цинской помощи.

Варианты решения Подпись пациента
Я прохожу ДНК-тестирование и узнаю о результатах сразу по-

сле выполнения анализа 
Я сдаю кровь в Банк ДНК и узнаю о результатах позже, когда я 

буду готов психологически (через месяц, год, два и т.д.)
Я сдаю кровь в Банк ДНК и могу не узнавать о результатах 

ДНК-тестирования
Я не сдаю кровь и отказываюсь от ДНК-тестирования 

	
• Какое бы решение Вы не приняли, это не отразится на предоставлении Вам меди-

цинской помощи.

Подпись врача-генетика  				    Дата
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является научно-исследовательской и 
участие в ней – это добровольное ре-
шение участника; объяснение должно 
проводиться на понятном языке для 
участника, без применения сложных 
медицинских или генетических терми-
нов;

2) объяснить цель исследования;
3) дать гарантии конфиденциально-

сти на всех этапах исследования;
4) до подписания ИС обсудить с 

участником результаты научного ис-
следования, так как в данном случае 
существует всего два варианта, либо 
участник захочет узнать свой генетиче-
ский статус, либо нет. Но особенности 
болезни СЦА1, а именно морально-
психологические проблемы, дают нам 
основание, опираясь на биоэтические 
правила, рекомендовать исследова-
телям четко определить для участника 
нецелесообразность получения инфор-
мации о своем генетическом статусе.

Заключение. Информированное 
согласие является важным и необхо-
димым условием предоставления лю-
бой медицинской услуги или научного 
исследования с участием человека. 
Данное условие закреплено в законе. 
Консультирующим врачам необходи-
мо избегать формального подхода в 
информировании пациентов, особен-
но когда проблема связана с ДНК-
тестированием поздноманифестиру-
ющих наследственных болезней. Для 
пациента получение негативной ин-
формации о здоровье и неблагоприят-
ном прогнозе течения болезни может 
нанести моральный урон и иметь отда-
ленные психологические последствия. 
Качество и эффективность медико-ге-
нетической помощи пациенту с СЦА1 
заключаются не в том, чтобы убедить 
пациента пройти ДНК-тестирование, а 
в том, чтобы помочь самостоятельно 
принять решение о тестировании на 
основе всеобъемлющего информиро-
вания и предоставления различных 
вариантов. При научных исследовани-
ях, исходя из биоэтического принципа 
непричинения вреда, генетическая 
информация о наличии/отсутствии 
мутации СЦА1 должна быть закры-

той для участника исследования, что 
обязательно отражается в устной или 
письменной форме информированно-
го согласия.

Работа выполнена при финансо-
вой поддержке Государственного за-
дания Министерства образования и 
науки РФ №6.1766.2017/4.6 “Генети-
чески изолированные популяции Вос-
точной Сибири: эволюция генофонда, 
адаптация к холоду, распространен-
ность некоторых наследственных и 
инфекционных заболеваний”.
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