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развития болезней человека (медицинская патогенетика). Рассматриваются эпистемологические и дидактические аспекты 
трактовки понятия «геном человека», принципов клинической генетики Давиденкова—Мак-Кьюсика, классификации на-
следственных болезней человека, а также проблемы приложения новых генетических знаний в клинической медицине 
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The lecture is addressed to clinicians who state for medical students the problems of genetic mechanisms of human diseases 
(medical pathogenetics). Epistemological and didactic aspects of interpretation of the «human genome» concept are considered, as 
well as Davidenkov—McKusick principles of clinical genetics, classification of hereditary human diseases, and problems of appli-
cation of new genetic knowledge to medicine (translational medicine). 
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Введение 

Термин «пролегóмены» обозначает разъясняющее 
введение в ту или иную область знаний, имеющее це-
лью путем связных рассуждений сформулировать ис-
ходное понимание изучаемого предмета. Предложен-
ный в 1783 г. И. Кантом в работе «Пролегомены ко 
всякой будущей метафизике, могущей появиться как 
наука» [7] сегодня этот термин трактуется более ши-
роко. Строго кантовское определение включает два 
нюанса. Прежде всего, замечает он в первом предло-
жении трактата: «Эти пролегомены предназначены не 
для учеников, а для будущих учителей, да и послед-
ним они должны служить руководством не для препо-
давания уже существующей науки, а для создания 
самой этой науки». Другая особенность кантовской 
трактовки термина: пролегомены — это «руководство 
к определению философского знания». 

В отношении медицинской генетики, как ни для 
какой-либо иной области медико-биологической нау-
ки, 

 
Иммануил Кант (1724—1804) 

более всего подходит кантовское определение терми-
на. Во-первых, генетика — молодая наука, возраст ее 
чуть больше века, а темпы развития таковы, что рож-
даются совершенно новые области знания, и уж точно  
 
 

 

* Лекция подготовлена на основе материалов доклада В.П. Пузырёва «Медицинская патогенетика: дидактические аспекты» на конферен-
ции «Генетика — медицине» (г. Москва, 16 декабря 2009 г.). 
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для многих клиницистов они являются абсолютно 
новыми. Во-вторых, лекция предназначена не для 
учеников, а для преподавателей. И не только меди-
цинской генетики, но и других клинических и теоре-
тических дисциплин в медицинских вузах. Именно 
преподаватель стоит перед проблемой «эпистемоло-
гической капитуляции» в условиях ошеломляющего 
роста объема генетической информации: есть столько 
всего, что преподаватель мог бы сказать, но прихо-
дится согласиться лишь на то, что он обязан сказать 
[18]. Основываясь на 40-летнем опыте преподавания 
медицинской генетики студентам-медикам, врачам и 
преподавателям медицинских вузов, можно утвер-
ждать, что такие обязательные разъяснения необхо-
димы сегодня, особенно в условиях постоянного де-
фицита времени, к следующим темам: медицинская 
патогенетика, классификация наследственных болез-
ней, взаимоотношения «геном — феном», принципы 
клинической генетики, проблема клинического при-
ложения новых генетических знаний и технологий 
(трансляционная медицина). Этому и посвящена дан-
ная лекция. 

Наконец, кантовское обозначение назначения 
термина «пролегомены» как руководства к определе-
нию природы философского знания оставим без ком-
ментариев. Впрочем, есть одна тема, которая требует 
непременного рассмотрения и анализа с позиций но-
вых генетических и философских парадигм — что 
такое «здоровый образ жизни»? В отечестве нашем 
мы расправились с «западным образом жизни», не 
сумели сформировать «советский образ жизни» и бес-
плодно бьемся за «здоровый образ жизни», идя по 
залаженному пути борьбы с «вредными» привычками. 
Но это отдельная тема. 

Медицинская патогенетика 

Термин «патогенетика» (pathogenetics) широко 
употребляется в медицинской науке, главным образом 
в зарубежной. Он означает изучение наследственных 
механизмов развития патологических признаков, ис-
следование путей превращения аномального генома в 
фенотип болезни [24]. Если объектом исследования 
является генетика болезней животных, то такая об-
ласть исследований называется ветеринарной патоге-
нетикой [3], человека — медицинской патогенетикой. В 
отношении другого биологического объекта — расте-
ний, продолжая данную логическую линию, предло-

жен термин «фитопатогенетика» [10], и ближе всего к 
этой области исследований стоят труды создателя од-
ного из разделов фитопатологии — Н.И. Вавилова, 
которого П.М. Жуковский назвал «творцом генетиче-
ского иммунитета» [6]. Следовательно, патогенетика — 
раздел общей патологии, изучающей роль наследст-
венных факторов и генетических механизмов развития 
болезней человека (медицинская патогенетика), жи-
вотных (ветеринарная патогенетика) и растений (фи-
топатогенетика), т.е. в узком (генетическом) смысле 
слова «патогенез». Медицинская патогенетика — это 
краткое обозначение «генетического» патогенеза бо-
лезней человека, генетических основ детерминант как 
собственно наследственной патологии, так и заболе-
ваний, в основе которых лежит наследственное пред-
расположение. 

Истоки патогенетики как раздела общей патологии 
просматриваются в эмбриологии и «физиологии раз-
вития» 1930-х гг., когда Р. Гольдшмидт обобщил ре-
зультаты своих 20-летних экспериментов по изучению 
генетического контроля индивидуального развития в 
книге «Физиологическая генетика» [15]. В этой работе 
уточняется и развивается понятие «феногенетика», 
предложенное ранее профессором зоологии В. Гекке-
ром, под которым последний понимал процесс обра-
зования и развития морфологических и физиологиче-
ских признаков, «путь от гена до признака», путь, 
очерчиваемый такими параметрами, как время, место 
и скорость (степень выраженности метаболических 
реакций) [17].  

 

 
Рихард Гольдшмидт (1876—1950) 

К.Б. Соколова в своем очерке по истории феноге-
нетики в первой половине ХХ в. еще четче сближает 
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эти концептуальные размышления с патофизиологией: 
«В центре внимания Гольдшмидта находится ген, его 
функция, механизм действия. Раскрыть природу дей-
ствия гена в индивидуальном развитии Гольдшмидт 
пытался с помощью изучения действия мутантных 
генов, вызывающих отклонения в развитии организма 
(или его структур) от нормального пути, приводящих 
к патологии развития. Точнее, видимо, назвать это 
направление патофизиологической генетикой» [12]. И 
совсем уже звучит по-современному — «патогенетика 
и функциональная геномика» [25]. Но если быть еще 
более точным, заметим, что с обоснования Гольдшмид-
том понятия «фенокопии», когда стало осознаваться, 
что сходный фенотип может быть следствием разных 
причин — генетических и негенетических, началась 
патофизиологическая генетика (патогенетика). Гольд-
шмидтовский взгляд на развитие признаков стал к 
1935 г. основой развития патогенетики и ее включен-
ности в общую патологию и клиническую медицину. 

Уместно вспомнить, что когда известный отечест-
венный медицинский генетик С.Г. Левит, возвратясь 
после годовой стажировки в Техасскую генетическую 
лабораторию Г. Мёллера, будущего лауреата Нобе-
левской премии, став заведующим кафедрой патоло-
гической физиологии 2-го Московского медицинского 
института в 1932 г., начал преподавание общепатоло-
гической медицинской генетики, это вызвало негатив-
ную реакцию отечественных патофизиологов, и был 
подготовлен официальный отзыв, в котором отмеча-
лось, что «всякие попытки навязать патологической 
физиологии медицинскую генетику… несомненно, 
должны считаться реакционными» [1]. 

 
Соломон Григорьевич Левит (1894—1938) 

Сейчас другие времена… Медицинская патогене-
тика стала имплицитной темой рассмотрения сложно-

го патогенеза всех болезней человека. Общая схема 
изложения соответствующего материала по отдель-
ным формам патологии должна включать весь путь от 
генома до феноменологии болезней на всех уровнях 
организации индивидуума, взаимодействующего с 
окружающей средой и развивающегося в конкретном 
семейно-популяционном паттерне (рис. 1). Слушате-
лям (медикам, настоящим и будущим) важно обосно-
ванно показать полезность знаний по этим вопросам 
для профилактики, диагностики и лечения болезней, 
так как сегодня формируется «новая философия меди-
цины», концепция четырех «П» в медицине: предик-
тивная (predictive medicine, предсказательная), персо-
нифицированная (personalized medicine, индивидуали-
зированная), предупредительная (preventive medicine, 
упреждающая, профилактическая) и партнерская 
(participatory medicine, обозначающая участие врачей, 
пациентов и общества в сохранении и развитии здоро-
вья), в рамках которой по каждой компоненте меди-
цины обсуждаются генетические аспекты. 
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Рис. 1. Континуум медико-биологических исследований  
(по G.K. Radde, J. Viney, 2004) 

Геном человека 

Предложенный в 1920 г. немецким биологом, 
профессором ботаники Гамбургского университета 
директором университетского института ботаники 
Г. Винклером термин «геном» для гаплоидного набора 
хромосом в ядрах клеток стал символом целой геном-
ной эры, а медицинская генетика приобрела, по выра-
жению В. Мак-Кьюсика, с окончанием проекта «Ге-
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ном человека» свой объект исследования — геном, 
подобно тому, как у кардиологов им является сердечно-
сосудистая, а у невропатологов — нервная система [21]. 
В 1986 г. появился предложенный Т. Родериком тер-
мин «геномика», давший в ту же пору название жур-
налу «Genomics» [21]. Через десяток лет в лекции на 
ежегодной конференции Американского общества 
генетики человека А. Бодэ объявил о рождении ге-
номной медицины, которую он определил как «рутин-
ное генотипирование, чаще в форме ДНК-тестов, ради 
улучшения качества медицинской помощи» [14]. 

 
Томас Родерик 

 
Артур Бодэ 

Взгляд на геном человека как объект познания ме-
дицинской генетики родился из анатомической мета-
форы. В. Мак-Кьюсик вспоминал, что в 1959 г. извест-
ный генетик К. Штерн обмолвился в разговоре с ним, 
что расположение генов на наших хромосомах явля-

ется важнейшей особенностью нашей анатомии [23].  
С тех пор анатомическая и картографическая метафо-
ры часто используются в освещении вопросов карти-
рования генов у человека и составляют «неовезалиан-
скую основу медицины XXI в.» [22]. 

Обучающимся медикам следует осветить вопросы 
основных разделов геномики: структурной, функцио-
нальной, сравнительной, компьютерной. Однако из 
дидактических соображений для медиков, как показа-
но на рис. 2, лучше привести синонимы обозначения 
этих разделов в терминах более понятных для них: 
анатомия генома человека, патологическая анатомия 
генома человека, сравнительная и эволюционная ана-
томия генома человека, наконец, биоинформатика. На 
рис. 2 представлены также разделы медицины, в кото-
рых данные понятия широко используются. Конечно, 
важно подчеркнуть, что в постгеномную эру, т.е. се-
годня, путь от гена к фену активно исследуется и опи-
сывается в терминах так называемых ОМных подхо-
дов и технологий: транскриптом, протеом, метаболом, 
интерактом, локализом, феном и т.д. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Рис. 2. Геном, геномика и геномная медицина: исторические вехи  

и структура направлений 

Однако безусловная необходимость изложения 
геномной информации не должна доминировать в ге-
нетическом образовании медиков. Но на самом деле 
ситуация складывается иначе. На это указывает экспе-
римент, который провел P. Goodfellow [16], задавший 
вопрос обучающимся: «Что такое генетика?» Ключе-
выми словами в ответе на этот вопрос были: «ДНК», 
«гены», «транскрипция», «полимеразная цепная реак-
ция». Но факт, что генетика существовала до того, как 
стало известно, что именно ДНК является генетиче-
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ским материалом, упускается и кажется неосознавае-
мым. В действительности генетика — это исследова-
ние наследственности, а геномика — всего лишь ис-
следование геномов. Но и сегодня, к сожалению, в 
преподавании медицинской генетики и в изложении 
вопросов генетики болезней в клинических дисципли-
нах преобладает нередко лишь «геномная» информа-
ция, сводящаяся к эклектическому перечислению ге-
нов подверженности (генов-кандидатов) без должной 
информации об ограниченности ее клинической цен-
ности. Наблюдается некая «геномная сатурналия» в 
преподавании медицинской генетики в ущерб усто-
явшихся положений и представлений классической 
генетики как науки о наследственности и изменчиво-
сти признаков, так важной клиницистам. 

 
Николай Павлович Бочков 

Здесь уместно напомнить об аксиомах генетики 
человека в медицине, сформулированных Н.П. Бочко-
вым [2]: 

— наследственные болезни являются частью об-
щей наследственной изменчивости человека; 

— развитие наследственных признаков и болезней 
есть результат взаимодействия наследственной кон-
ституции и внешней среды; 

— человечество отягощено огромным грузом па-
тологических мутаций; 

— современная медицина обладает большими воз-
можностями в диагностике, лечении и профилактике 
наследственных болезней; 

— генетическая структура современных популя-
ций испытывает большие нагрузки; 

— прогресс генетики требует повышенного вни-
мания к вопросам биоэтики. 

Генетические аспекты классификации 
болезней человека 

Обсуждение вопросов классификации болезней 
человека как способа упорядочения накопленного 
клинического и исследовательского материала по 
этиологии, патогенезу, патоморфологическому суб-
страту или клиническому полиморфизму болезней 
сопровождается до сих пор острыми дискуссиями. 
Понятно, что систематизировать, распределить из-
вестные патологические фенотипы по классам — зна-
чит уяснить общие свойства, фиксирующие законо-
мерные связи в пределах таких классов, называемых 
нозологическими формами (единицами).  

Сегодня известно более 30 тыс. нозологических 
форм патологии человека, классификация которых 
представляет большую проблему. Классификация, как 
известно, это традиционно описательный метод упо-
рядочения исследуемого материала. Этому определе-
нию соответствуют многочисленные международные 
классификации болезней как результат более 10 пере-
смотров специальным комитетом Всемирной органи-
зации здравоохранения «перечня классов и групп с 
номерами входящих в них трехзначных рубрик», ши-
роко известных вариантов «Номенклатуры и класси-
фикации болезней человека». 

Значимость подобного подхода к классификации 
болезней несомненна, но необходимо иметь в виду, 
что они выполняют задачи медицинской статистики 
населения, а также деятельности учреждений здраво-
охранения. В них практически не обозначено место 
для генетических болезней. Врожденные и наслед-
ственные болезни в соответствии с принятым под-
ходом должны быть втиснуты либо в раздел «Врож-
денные аномалии (пороки развития)», либо в рубри-
каторы разделов, поименованных по названию 
органов и систем человека. Это обстоятельство, 
кстати, затрудняет и оценку истинного груза наслед-
ственных болезней в популяциях человека, число 
генетических нозологических форм которых состав-
ляет сейчас не менее 4 тыс. 

В. Мак-Кьюсик в основу своей классификации на-
следственных болезней (1988) положил два варианта 
мутаций — в половых и соматических клетках, тем са-
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мым утверждая целесообразность выделения трех форм 
наследственной патологии: собственно наследствен-
ные болезни, которые потенциально могут переда-
ваться  
по наследству; генетические болезни соматических кле-
ток, включающие большинство злокачественных опу-
холей, возможно, значительную часть аутоиммунных 
нарушений, старение и врожденные аномалии разви-
тия; болезни, обусловленные комбинацией мутаций 
одновременно в соматических и половых клетках [20]. 

Т а б л и ц а  1  

Генетическая классификация болезней человека  
(McKusick V.A., 1988): 

1. Болезни вследствие мутаций в половых клетках  (собст-
венно наследственные болезни): 

— хромосомные (например, синдром Дауна); 
— мутации в отдельном гене (см. MIM — Mendelian Inheritance 

in Man — периодически издающийся и обновляющийся каталог ге-
нов человека. Компьютерная версия — http://ncbi.nlm.nih.gov); 

— мультилокусные (полигенные, мультифакториальные). 
2. Болезни вследствие мутаций в соматических клетках (опу-

холи, некоторые аутоиммунные болезни, старение, некоторые 
врожденные пороки развития): 

— хромосомные; 
— генные; 
— мультифакториальные. 
3. Болезни, представляющие комбинацию половых и сомати-

ческих клеток  (например, семейная ретинобластома) 

 

 
В.А. Мак-Кьюсик (1921—2008) 

Есть варианты классификаций болезней, вклю-
чающих так называемые новые болезни. В их основе 
лежат такие феномены, как митохондриальная наслед-
ственность, эпигенетика, геномный импринтинг, од-
нородительская дисомия, экспансия тринуклеотидных 
повторов. «Нетрадиционная наследственность» — 

условное название этой области генетики человека и 
клинической генетики. 

Отметим, что даже гены большинства мендели-
рующих заболеваний находятся под контролем гене-
тического фона пораженного индивида и средовых 
факторов, что позволяет утверждать: все генетические  
нарушения (болезни) в некотором смысле мультифак-
ториальны. Поэтому классификация наследственных 
болезней на хромосомные, генные и мультифактори-
альные справедливо считается сверхупрощением [26], 
хотя надо признать такое деление всех болезней на 
три группы удобным в дидактическом отношении, 
особенно на первых этапах процесса «генетизации» 
клинических знаний. Природа любого генного заболе-
вания может рассматриваться в диапазоне от менде-
левско-гарродианских до гальтониано-фишеровских 
концепций. 

М.Д. Голубовский [4] в своих комментариях к эпи-
столярному диалогу А.А. Любищева и Н.Я. Мандель-
штам о роли классификации и систематики замечает, 
что «хорошая система — это событие в науке, концеп-
туальное открытие, новое видение гармонии в хаосе 
фактов». И напоминает, какую важную роль в познании 
имели и имеют законы и система Кеплера в астрономии, 
периодическая система элементов Д.И. Менделеева в 
химии, система Е.С. Фёдорова в кристаллографии, 
таблицы Р. Мэрчисона и А. Седжвик в геохронологии 
от кембрия до четвертичного периода. Современные 
генетики, окрыленные открытием огромного разнооб-
разия генома человека и других геномов и в то же 
время озабоченные необходимостью в этом разнооб-
разии увидеть закономерности, свойственные всему 
живому и отличающие друг от друга живые системы, 
высказывают потребность в систематике генов и ге-
номов, подобно той, что была осуществлена 
Д.И. Менделеевым в отношении химических элемен-
тов. Но вслед за этим естественным приложением 
должна следовать классификация и систематика фе-
нодевиатных состояний, для человека — болезней. 
Эти вопросы лишь обозначены, и имеются пока не-
уверенные попытки предложить новые 
классификационные схемы патологии. Предложенный 
В. Мак-Кьюсиком принцип классификации 
наследственных болезней (см. табл. 1) может быть, 
вероятно, отнесен вообще к болезням человека, а не 
только наследственным, но под ракурсом обозначения 
участия в них наследственных факторов. 
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Принципы клинической генетики 
Давиденкова—Мак-Кьюсика 

В 1934 г. Н.В. Тимофеев-Ресовский в публикации 
«Связь между геном и внешним признаком (феноме-
нология проявления генов)» сделал, как он сам заметил, 
«…лишь первый шаг к генетической физиологии разви-
тия, а именно к так называемой феноменологии прояв-
ления генов», понимая под этим расчленение и класси-
фикацию всеобщих явлений в чудовищно многогранной 
и изменчивой области проявления самых различных 
наследственных признаков» [13]. Он обратил внимание 
и проиллюстрировал на конкретных эксперименталь-
ных материалах «общие феномены проявления ге-
нов», часть из которых, конечно, были общеизвестны, 
например, феномен доминантности — рецессивности. 
 

 
Николай Владимирович Тимофеев-Ресовский (1900—1981) 

Но в отношении других — он представил свой взгляд, 
обратив внимание на их концептуальность и практи-
ческое значение, — они могут быть полезны, отмечал 
он, «прежде всего в области наследственной патоло-
гии человека». Среди них: гетерогенные, полифенные 
(плейотропные), а также константно и вариабельно 
проявляющиеся гены. Однако еще ранее 
С.Н. Давиденков, практикуя в клинике нервных болез-
ней в 1930-х гг., широко ими пользовался, развивая 
свою концепцию условного тропизма и обосновывая 
необходимость каталогизации генов наследственных 
болезней [5]. Спустя почти 40 лет В. Мак-Кьюсик эти 
феномены проявления генов у человека, не меняя сути 
в их интерпретации, назвал «принципами клиниче-

ской генетики»: клини- 
ческий полиморфизм (вариабельность), генетическая 
гетерогенность и плейотропизм [9, 19]. 

Не умаляя выдающегося вклада Н.В. Тимофеева-
Ресовского в обобщении по феноменологии проявления 
генов, включенность этих феноменов в клинику, обоб-
щение и анализ обширного клинического материала в 
трех направлениях — полиморфизм, гетерогенность и 
плейотропизм — принадлежит медикам, клиницистам.  
И среди отечественных это С.Н. Давиденков, зарубеж-
ных — В. Мак-Кьюсик. Справедливо и обоснованно эти 
феномены назвать их именами — принципы клиниче-
ской генетики Давиденкова—Мак-Кьюсика. В изложе-
нии материалов по отдельным формам патологии обу-
чающимся медицинской генетике целесообразна имен-
но эта схема преподнесения материала.  

 
Сергей Николаевич Давиденков (1880—1961) 

«Трансляционная» медицина 

Едва ли не самым важным аргументом в принятии 
к исполнению международного проекта «Геном чело-
века» было анонсирование положения о том, что по-
лученные знания по анатомии генома позволят ре-
шить многие важные вопросы патологии человека, и 
прежде всего тех болезней, которые принято называть 
социально значимыми, частыми, широко распростра-
ненными: опухолевые, сердечно-сосудистые (коронар-
ная болезнь, артериальная гипертония), сахарный диа-
бет, бронхиальная астма и др. Предполагалось, что, по-
няв молекулярно-генетическую природу этих болезней, 
удастся предложить клинической практике такие тесты  
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(в том числе генетические), которые существенно улуч-
шат качество медицинской помощи населению в отно-
шении своевременного диагноза, прогноза и лечения. 

Но стоило только ведущим исследователям проекта 
«Геном человека» за год до объявления о завершении 
секвенирования генома человека заявить, что молеку-
лярная генетика, трансформировавшаяся в геномику, 
теперь достигла совершеннолетия и готова принять 
«центральное» место в клинической медицине, как кли-
ницисты остро поставили вопрос о значении геномных 
достижений для медицины: «отвлечение внимания, на-
растающий прогресс или новая эра?» Однозначного 
ответа на этот вопрос так и не дано. Безусловно, резуль-
таты геномных исследований для медицины следует 
оценивать как важные, имеющие фундаментальное и 
практическое значение. Интерес клиницистов к этой 
проблеме огромный. Генетическое тестирование в от-
ношении наследственных болезней стало рутинной тех-
нологией персонифицированной медицины и включа-
ет около 1,5 тыс. генетических тестов, а в клиниче-
ской фармакологии для 40% всех применяемых 
лекарственных средств имеется генетическая инфор-
мация об индивидуальной реакции на них. 

Однако в отношении мультифакториальных забо-
леваний (МФЗ), для которых обнаруживаемые генети-
ческие ассоциации — генетический (е) маркер (ы) и 
признаки (болезнь), составляющие основу для переда-
чи (трансляции) данной информации в клиническую 
практику, существует много вопросов. Надежно обна-
руживаемые генетические ассоциации, к сожалению, 
имеют малый вклад в риск развития болезней. Правда, 
этот риск заметно увеличивается у носителей комби-
наций (ансамблей) аллельных вариантов генов под-
верженности. Кроме того, выявляются общие гены, 
вовлеченные в патогенез разных, но нередко соче-
тающихся (синтропии) болезней; такие гены названы 
синтропными генами [10, 11]. Словом, существует 
проблема, не решенная к сегодняшнему дню, — гене-
тическое тестирование мультифакториальных заболе-
ваний. На этом важно фиксировать внимание клини-
цистов и особенно учреждений (часто коммерческих), 
предлагающих генетическое тестирование подвер-
женности ко всем болезням, включая алкоголизм, 
наркоманию, девиантное поведение и пр. 

Но этот путь можно пройти, только накапливая 
опыт в работе с пациентами, конечно, согласных уча-
ствовать в таких исследованиях. В этом смысле могут 

быть полезны ниже перечисленные ориентиры (по-
стулаты) генетического тестирования МФЗ [11]: 

— если мораль и «абсолютное» знание представ-
ляют идеальный мир, то клиническая практика — мир 
реальный; 

— генетическое тестирование (ГТ) — это продви-
жение навстречу к тому, что никогда не определится 
до конца и не станет простой областью применения и 
простым предметом изучения; 

— для успешного продвижения ГТ необходима 
реконструкция взаимных ожиданий врачей, исследо-
вателей и пациентов; 

— клиническая практика должна опираться на до-
казательную медицину, но последняя — это процесс 
пожизненного совершенствования ради обеспечения 
качественной помощи пациенту; 

— ГТ не вместо, а вместе с фенотипическими мар-
керами могут уже сегодня быть учтены в персонифи-
цированном прогнозе, всегда вероятностном. 

Заключение 

Медицинская генетика дважды за свою историю 
развития имела всплески огромного внимания к себе 
со стороны смежных дисциплин и организации прак-
тического здравоохранения. Первый всплеск, стиму-
лировавший развитие медицинской генетики, был оп-
ределен успехами в лечении антибиотиками детских 
инфекций, когда обнаружилось, что в структуре дет-
ской смертности достаточно высок удельный вес вро-
жденных и наследственных болезней. Именно «анти-
бактериальная эра» стимулировала внимание к рас-
ширению исследований в области диагностики и 
лечения наследственных заболеваний. Второй, начав-
шийся с 1980-х гг., обусловленный началом и успеха-
ми геномных исследований («геномная эра») распро-
страненных заболеваний мультифакториальной при-
роды. Так обозначились два явления в клинической 
медицине: деакадемизация генетических исследова-
ний и консумаризация, т.е. стимулирование потребно-
сти в медицинской генетике [25]. 

В этой ситуации естественно актуализируется 
проблема повышения качества обучения в области 
медицинской генетики и генетики человека, использо-
вания преподавателями всего арсенала дидактических 
приемов, логических оснований и законов обучения 
студентов-медиков (рис. 3) [8], включая интернет-
ресурсы. В отношении последних следует отметить их 
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изобилие и непрерывное расширение в следующих 
направлениях: адресность (школьники, студенты, ас-
пиранты, клинические ординаторы), периодичность 

обновления и пересмотр информации, доступность 
(бесплатность), родной язык. 

  
Результаты 

Проблемы  
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Управление 
 Продуктивность 

 
 

Мотивация  
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 Технология 
 
 Логическое основание дидактического процесса 

Законы, закономерности, правила  
 

Рис. 3. Взаимосвязь между основными дидактическими категориями как структурными компонентами целостного дидактического процесса  
 (А. Куприянов, И. Чирков) 

Т а б л и ц а  2  
Электронные ресурсы по медицинской генетике (на русском языке) 

Ресурс Электронный адрес 
Научная электронная библиотека  www.e-library.ru 
Классическая и молекулярная биология  www.molbiol.ru 
База знаний по биологии человека  www.humbio.ru 
Электронные медицинские книги www.medliter.ru 
И.Ф. Жимулев. Общая и молекулярная генетика  www.nsu.ru/education/biology/genetics/ 
Н.К. Янковский. Образовательная программа по генетике Roche Genetics www.roche.com/pages/genedcd/Russian.html 
Популярные статьи по разделу  «Геном человека» www.vigg.ru/content.php?cat_id=108 

 
В табл. 2 приведены электронные адреса инфор-

мации по медицинской генетике на русском языке. 
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