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Проблема понимания генетических терминов неспециалистами иссле-

дована достаточно широко. Однако до сих пор малоизученными остаются 
проблемы понимания и интерпретации врачами-клиницистами результатов 
генетической диагностики. Основная часть данной статьи содержит описа-
ние собственного опыта решения вопросов непонимания результатов генети-
ческих исследований со стороны врачей-клиницистов, предложенное сотруд-
ницей генетической лаборатории А. Г. Шестак. В начальных разделах ста-
тьи философом науки С. Ю. Шевченко представлены варианты теоретиче-
ского разворачивания изложенных проблем. В статье последовательно пред-
ставлены: 1) контекст институций и практик, в котором разворачиваются 
проблемы понимания; 2) авторская типология этих проблем. В последнем раз-
деле намечены пути решения этих вопросов. 
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The problem of understanding genetic terms by non-specialists has been stud-
ied quite extensively. However, the issues of understanding and interpreting the re-
sults of genetic diagnostics by clinicians remain insufficiently explored. The main 
part of this article is an account of an experience in solving the problems of misun-
derstanding of genetic results on the part of clinicians, described by a researcher, 
Anna G. Shestak, who works in a genetic laboratory. In the opening sections of the 
article, the philosopher of science Sergei Yu. Shevchenko provides options for theo-
retical development of the issues. The article consistently presents 1) the context of 
institutions and practices in which the problems of understanding unfold and 2) the 
authors’ own typology of these problems. In the last section, ways of solving these 
issues are outlined. 
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ВВЕДЕНИЕ 

За последние 30 лет генетические понятия стали одним из центральных 
объектов социальных и гуманитарных исследований науки и технологии. 
В качестве источника драматических изменений в социальной и политической 
жизни рассматриваются не столько новые медицинские молекулярно-биоло-
гические технологии, сколько сами генетические концепты. За этими гром-
кими дискуссиями о социальных значениях успехов генетики и геномики 
(Nowotny, Testa, 2010) несколько скрытыми остаются обсуждения тех ролей, 
которые играют эти понятия в системе биомедицинского знания, и тех про-
блем, которые возникают из-за различий в их понимании среди представите-
лей разных сфер биологии и медицины. 

Данная статья возникла из рефлексии сотрудницы генетической лабора-
тории (А. Г. Шестак) по поводу собственного опыта решения проблем непо-
нимания результатов ее работы со стороны врачей-клиницистов. Основные 
разделы статьи подготовлены ей. В них последовательно представлены кон-
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текст институций и практик, в котором разворачиваются проблемы понима-
ния, и собственная типология этих проблем. В последнем разделе работы 
намечены пути решения этих проблем, в том числе и те, к которым удалось 
прибегнуть в рамках реализации проекта РНФ «Коммуникативный контур 
биомедицинских технологий (на примере геномной медицины)». 

Во вводных разделах, подготовленных специалистом в сфере биоэтики 
и философии науки С. Ю. Шевченко, те вопросы, которые ставит перед собой 
А. Г. Шестак, помещены в теоретическую рамку и (разумеется, приблизи-
тельно) сформулированы на языке философии и социальных исследований 
науки и технологии. В разделе с выводами то же самое проделано с итогами, 
к которым удалось прийти А. Г. Шестак. 

 
ВАРИАНТЫ ПОСТАНОВКИ ПРОБЛЕМЫ 

На обыденном языке рассматриваемая в статье коммуникативная про-
блема может быть сформулирована достаточно просто «Врачи-клиницисты 
(негенетики) не понимают (или неверно понимают) те сведения, которые им 
сообщает генетическая лаборатория». Эти сведения касаются постановки диа-
гноза и назначения лечения для конкретных пациентов, поэтому ее решения 
имеет очевидное практическое значение. 

Попытаемся теоретически развернуть эту проблему, по возможности ис-
пользуя минимум специальной философской терминологии для того, чтобы 
эта статья оставалась пригодна для чтения врачами и сотрудниками генетиче-
ских лабораторий. Представляется, что такое теоретическое разворачивание 
можно предпринять в нескольких направлениях, которые как минимум не пол-
ностью исключают друг друга. 

Во-первых, можно задаться вопросом о том, что означает слово «пони-
мание», использованное в отношении понятий наук о природе. Базовое для 
неокантианства различение наук на понимающие, гуманитарные, и объясняю-
щие, естественные, срабатывает при такой постановке вопроса неожиданным 
образом. Классические науки о природе, о которых и говорили жившие в XIX 
в. неокантианцы, предполагают каузальное, исходящее из причин, объяснение 
уже случившихся событий. Эти события могут быть искусственно вызваны 
экспериментальным вмешательством, но при этом объяснение успеха или не-
успеха эксперимента всегда ретроспективно. Однако само это объяснение опи-
рается на уже понятое, на отдельные понятия и на их системы. П. Д. Тищенко, 
рассматривая процесс понимания естественнонаучной статьи, говорит об «ис-
торическом» начале и конце этого процесса (Тищенко, 2011). Разделы статьи 
— введение (с обзором современного состояния проблемы) и заключение (с 
обсуждением полученных результатов) как бы окаймляют индивидуальное по-
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знавательное предприятие. В этом смысле понимание единицы естественно-
научного знания дважды ретроспективно — и в плане связывания нового зна-
ния с уже имеющимся, и в плане оперирования уже устоявшимися понятиями. 

Геномная медицина в отличие от классического естествознания зача-
стую имеет дело не с произошедшими, а событиями, которые, возможно, про-
изойдут в будущем. Непонимание прогноза может быть связано и с непонима-
нием его вероятностной природы, и с непониманием его содержания. Необхо-
димость усвоения смысла предсказания требует применения понимающего 
подхода в рамках естественнонаучных практик. Уникальность спрогнозиро-
ванного будущего события, его индивидуальный медицинский смысл врач мо-
жет ухватить, только лично воспринимая личность больного. В этом смысле 
понимание медико-генетического прогноза оказывается гораздо шире понима-
ния специфики работы генов. 

В плане философии науки можно заметить попытки соотнести наши глу-
бинные представлений о причинности и определенности с одной стороны, и 
необходимость моделировать молекулярные взаимодействия, происходящие в 
живой клетке. Часто при объяснении молекулярно-биологических процессов 
в рамках обучения понятия каскадов или сигнальных путей вытесняются ради 
простоты единым понятием молекулярного механизма. Однако, как считает 
философ науки Л. Росс, вместе с таким упрощением теряется базовое различие 
в типах причинности (каузальности) заложенных в этих понятиях (Ross, 2021). 

Второй вариант постановки проблемы позволяет рассматривать непони-
мание как отказ понимать. В самом категоричном варианте ее можно сформу-
лировать так: представители клинической медицины вынуждены отстаивать 
дисциплинарные границы своих знаний, а также институциональные рамки 
своих компетенций. Поэтому они отказываются впускать генетические поня-
тия в свои коммуникативные поля. Теоретических обоснований такого под-
хода можно предложить сразу несколько. Например, в рамках обсуждения 
перспектив персонализированной медицины активно развивалась концепция 
«генетизации» медицины, позволяющей рассматривать непонимание в оптике, 
близкой к куновским парадигмам (Weiner et al., 2017). С другой стороны, 
можно начать и с социальных исследований науки и технологии, близких к 
критической школе. Генетические понятия и указание на конкретные генети-
ческие факторы развития заболеваний заставляют врачей и пациентов по-
иному понимать природу патологии, назначать другое лечение и т. д. (Navon, 
2020). Классификация заболеваний является ядром медицинских знаний и 
практик, различие генетических факторов и молекулярно-биологических ме-
ханизмов развития патологии предполагают ее пересмотр. Соответственно, 
врачи-клиницисты могут опасаться возникновения хаоса в сфере своих про-
фессиональных практик. 
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Самостоятельные линии такой тяготеющей к социологии и антрополо-
гии науки проблемы непонимания могут быть развернуты в рамках концепции 
«зон обмена» П. Галисона или координации медицинских онтологий А. Мол. 
В контексте первой из них медицинская генетика сама может выступать «зо-
ной обмена» между разными подходами к классификации заболеваний. 
Например, она может стать площадкой согласования разных подходов к опре-
делению расстройств аутистического спектра (Navon, Eyal, 2014). 

Впрочем, чаще генетическая онтология заболеваний, не относящихся 
только к компетенции врача-генетика, рассматривается как одна из конкури-
рующих оптик, используемых при их диагностике и лечении. Так, сердечно-
сосудистые патологии, в чьем развитии заметную роль играет наследственный 
фактор, могут рассматриваться и в оптике их возможного хирургического ле-
чения, и в оптике их терапевтической компенсации (Широков, 2019). Связы-
вание этих линий вместе в идеале должно приводить к формированию муль-
тидисциплинарной команды, но часто этого не происходит. Впрочем, занятые 
лечением атеросклероза врачи разных специальностей, описанные в работе 
А. Мол, также, в обыденном смысле, не понимают друг друга (Mol, 2002). Они 
лишь согласованно взаимодействуют, что в принципе возможно и между аген-
тами, лишенными широких языковых возможностей (например, пастушьими 
собаками). Кроме того, ограничение взаимодействия «координацией» онтоло-
гий подталкивает нас к убеждению, что человек может действовать только в 
одной онтологии. Вероятно, к медицинским практикам ближе образ стерео-
скопического взгляда, предложенный У. Селларсом (Sellars, 1962). Согласно 
ему, человек одновременно воспринимает и толкует мир и в рамках научной 
онтологии (системы понятий), и в рамках онтологии обыденного мира. Ничего 
не мешает человеку работать сразу с несколькими системами понятий, а вра-
чам «встречаться» на уровне обыденного мира пациента — его страданий, 
проблем, целей и ценностей. 

Однако представленный А. Г. Шестак практический казус, кажется, 
можно достаточно полно охарактеризовать понятием «экспликация», в том 
смысле, в каком оно употреблено у Р. Карнапа (Carnap, 1959). Этот третий ва-
риант теоретического разворачивания проблемы видится мне (С. Ю. Шев-
ченко) наилучшим, поскольку предлагает регулятивный идеал коммуникатив-
ных практик, направленных на понимание. Экспликация решает три основных 
задачи: собственно прояснения, избавления от бессмысленных выражений и 
достижения верифицируемости (Cappellen, 2018). Т. е. в нашем случае прояс-
няется медицинский смысл молекулярно-биологических терминов. Соответ-
ственно, взаимно понятные термины позволяют делать проверяемые сужде-
ния. Если эти суждения являются руководством для действия, то именно из 
хода действий можно сделать вывод о понимании или непонимании. Такими 
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действиями могут быть, например, назначение лечения или постановка диа-
гноза, интерпретируя которые можно сделать выводы о понимании или непо-
нимании клиницистом результатов, полученных генетической лабораторией1. 

Соответственно, я предлагаю читать предложенный ниже опыт (взаимо-
понимания) именно в этой оптике, удерживая в уме две других. 

 
ЧТО ТАКОЕ 

ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ЛАБОРАТОРИЯ? 
Генетическая лаборатория — учреждение или отдел, которое занимается 

проведением генетических исследований. В основном генетические исследо-
вания представляют собой изучение ДНК — химического соединения, которое 
содержит клетки тела человека и может рассматриваться как «инструкция» 
для роста, развития и функционирования организма (Что происходит … , б/д: 
Электронный ресурс). 

Сегодня генетические лаборатории имеют многопрофильные федераль-
ные медицинские центры, медико-генетические научные центры, частные кли-
ники. Бывает, что лаборатории специализируются на изучении и диагностике 
только определенных наследственных заболеваний, так как генетических за-
болеваний очень много, то одна лаборатория обычно не может выполнить все 
необходимые исследования. На сегодняшний день не разработан какой-либо 
«универсальный» генетический тест, с помощью которого можно было бы вы-
явить абсолютно все генетические заболевания. 

Как указано в материалах на сайте EuroGentest, «целью медицинского 
генетического исследования является предоставление информации о здоровье 
данного человека или членов его семьи. Как правило, в задачи исследования 
не входит дополнительная генетическая информация (например, установление 
отцовства), которая иногда может быть выявлена в ходе исследования» (там 
же). 

Генетические лаборатории могут иметь в штате сотрудников врачей-ге-
нетиков, врачей-лаборантов-генетиков, научных сотрудников, младший пер-
сонал. Врач-генетик — это специалист с высшим медицинским образованием 
с дополнительной специализацией по генетике. Пациенты к нему попадают по 
направлению от самых разных специалистов: терапевтов, кардиологов, акуше-
ров-гинекологов, неврологов, эндокринологов, дерматовенерологов и т. д. 

                                                            
1 В определенной степени такая трактовка может склонять к функционалистской концепту-
ализации термина «ген», потребовавшейся в контексте прорыва к сфере геномики (см.: 
Wang, 2005). 
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Врач-лаборант-генетик проводит все необходимые исследования и выдает ре-
зультат, по которому врач-генетик ставит диагноз и назначает лечение паци-
енту. 

Общение генетиков-специалистов с врачами других специальностей 
происходит на следующих этапах: 

1) консультирования по вопросам направления пациента к врачу-гене-
тику для последующего проведения ДНК-диагностики; 

2) обсуждения клинических случаев в рамках консилиума врачей; 
3) подготовки совместных работ (конференций, написания статей и те-

зисов); 
4) выдачи заключения лечащему врачу после проведения ДНК-диагно-

стики пациенту; 
5) личной заинтересованности врача другой специальности генетикой 

(например, при чтении им научной литературы, содержащей генетические тер-
мины). 

В последние годы в медицинской генетике нашла широкое применение 
технология высокопроизводительного секвенирования или секвенирования 
нового поколения (Next Generation Sequencing, NGS). Это привело к увеличе-
нию числа проводимых исследований, а также широкому обсуждению генети-
ческих аспектов врачами других специальностей (не-генетиками). Актуаль-
ность обсуждаемой информации создает вокруг каждого генетического поня-
тия ассоциативную связь. 

В связи с увеличением масштаба и снижением цены на ДНК-диагно-
стику врачам негенетикам все чаще приходится сталкиваться с результатами 
генетического тестирования у своих пациентов. Также пациенты могут попро-
сить совета у лечащего врача (терапевта, кардиолога, хирурга и т. д.) в про-
цессе динамического наблюдения за тем, необходимо ли ему генетическое те-
стирование. Чтобы принимать обоснованные решения, врачам негенетикам 
необходимы соответствующие знания, их минимальный объем и программы, 
помогающие в принятии решений. 

Таким образом, генетические понятия обсуждаются в коммуникации 
«врач — пациент», а также «исследователь — клиницист». В данной работе 
мы рассматриваем сложности понимания генетической информации и клини-
цистами, и пациентами. 

 
СЛОЖНОСТИ ПОНИМАНИЯ ГЕНЕТИЧЕСКИХ ТЕРМИНОВ 

ВРАЧАМИ НЕГЕНЕТИКАМИ: СОБСТВЕННЫЙ ОПЫТ 
Наш собственный опыт складывался из общения с врачами других спе-

циальностей. На наш взгляд, вопросы (в некоторых случаях — утверждения), 
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которые задавали врачи различных специальностей генетикам-исследовате-
лям, можно разделить на несколько типов. Мы попытались дать объяснение 
каждому типу: 

1 тип. Вопросы к исследователю: Что такое ген?/ Что такое мутация? 
/ Что такое сегрегация? 

Данные вопросы говорят о том, что врач не сталкивался с генетической 
терминологией до того времени, когда это стало необходимо. У него есть же-
лание, чтобы ему объяснили каждый термин специалисты, несмотря на то, что 
данные термины взяты из школьного курса биологии. 

2 тип. Часто путают моногенное / полигенное / полиаллельное / мульти-
факториальное заболевание. 

Данные сложности понимания возникают из-за того, что термины ком-
плексные и звучат схоже. Однако, чтобы понять смысл, необходимо просто 
разложить термин на составляющие: «моногенное» — один ген, «мультифак-
ториальное» — много факторов и т. д. 

3 тип. Просьбы к исследователю: Упростите текст… Мы не поняли, 
мы показали профессору, он тоже не понял. 

Для многих людей характерна черта просить владеющего информацией 
эксперта о помощи. С развитием геномных технологий владеть информацией 
могут люди более молодого возраста (по аналогии с развитием Интернета). 

4 тип. Вопросы к исследователю: Что такое российская популяция? 
Чем наш пациент отличается от иностранного? 

Данные вопросы возникают у врачей других специальностей, которые 
обычно имеют дело с лечением одного пациента, у которого самостоятельно 
не собирают семейный анамнез. В противоположность этому к врачу-генетику 
может прийти на консультацию сразу несколько родственников пациента, у 
которого есть подозрение на наследственное заболевание. 

На основании чего были выбраны именно эти гены? 
Чаще всего врач другой специальности не интересуется списком генов-

кандидатов изучаемого им заболевания. В целом это может говорить о непо-
нимании врачами-клиницистами методологии генетических исследований.  

5 тип. Вопрос к исследователю: Вы смотрите только миссенс-мута-
ции? 

Врач заинтересован в генетических данных своих пациентов, однако 
имеет только отрывочные знания о значении генетических терминов. Обычно 
такие врачи очень доброжелательно относятся к объяснению терминологии 
специалистами. 

6 тип. Вопросы к исследователю: Что такое гены-кандидаты? / Что 
такое мажорный /минорный ген? / Какова частота минорного аллеля / фено-
копии? 
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Несмотря на то, что данные термины являются широкоупотребимыми, 
они предполагают специальных знаний, чтения самых современных руко-
водств для врачей негенетиков. 

В данный тип могут входить вопросы по реинтерпретации генетических 
вариантов, которые с течением времени поменяли свой «статус» (например, 
по новым данным выявленный генетический вариант не является мутацией, 
хотя ранее в научной литературе он был описан именно как мутация). 

Реинтерпретация генетических вариантов требует много разъяснений 
для врачей и пациентов специалистами-генетиками. Доказательная база для 
интерпретации генетических вариантов постоянно развивается. Следствием 
этого является то, что клиническое значение варианта может быть со временем 
переосмыслено по мере появления новых доказательств его патогенности или 
доброкачественности. 

На сегодняшний день, применяют общепринятые критерии для класси-
фикации генетических вариантов Американской коллегии медицинской гене-
тики и геномики (American College of Medical Genetics and Genomics, ACMG) 
(Richards et al., 2015). 

ACMG рекомендует широкоупотребимые термины «мутация» и «поли-
морфизм» заменить на «вариант» со следующими определениями: патогенный 
(pathogenic), вероятно патогенный (likely pathogenic), вариант неопределен-
ного значения (variant of uncertain significance), вероятно доброкачественный 
(likely benign) и доброкачественный (benign). Прилагательное «вероятный» ис-
пользуется для обозначения достоверности патогенности или доброкачествен-
ности, составляющей более 90 %. Однако данное значение известно только 
специалистам в генетике. Врачи других специальностей без чтения современ-
ных генетических и клинических руководств могут интерпретировать такие 
термины по-своему. 

Если генетический вариант с течением времени стали интерпретировать 
как «патогенный», то это может восприниматься в рамках стигмы: ассоциация 
генетического варианта с «дефектностью» не только пациентами, но и врачами 
других специальностей. 

Понятие «носительство» часто связывают с виной при передаче вари-
анта потомству, хотя каждый человек является носителем вредоносных, в том 
числе летальных, генетических вариантов.  

7 тип. Вопросы к исследователю: Родственник пациента — это другой 
пациент? У наших пациентов нет наследственных заболеваний? 

Такие утверждения проистекают из отрицания клиницистами возможно-
сти того, что их пациенты могут иметь генетическое заболевание. Это может 
также служить показателем закрытости врачей по отношению к новым зна-
ниям. 
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Также врачи других специальностей не всегда понимают, что ДНК-диа-
гностика не обладает исключающей силой. Если у пациента не обнаружена 
мутация, это не может служить исключением диагноза наследственного за-
болевания. 

Важно отметить, что «методы генетических исследований постоянно со-
вершенствуются, и наши знания о причинах наследственных заболеваний 
очень быстро расширяются» (Что происходит … , б/д: Электронный ресурс). 
Таким образом, если мутация в исследованных генах не была выявлена, есть 
вероятность, что в ближайшем будущем станет возможным ее выявить в дру-
гих генах или с применением других генетических методов / технологий. 

Также врачи других специальностей не всегда понимают, что ДНК-диа-
гностика требует временных затрат, намного больших, чем обычный анализ 
крови. На продолжительность анализа влияют следующие факторы: применя-
емые генетические технологии, размер гена, технические возможности лабо-
ратории. В ряде случаев специалистам требуется провести дополнительное не-
зависимое исследование, чтобы проверить первоначальные результаты. 

 
ВЫВОДЫ 

Почему возникают сложности в понимании генетической терминоло-
гии? Суммируя данные различных исследований и личный опыт, мы хотим 
обозначить некоторые предпосылки для возникновения сложностей в понима-
нии терминов и проблем в последующей коммуникации: 

1. Генетические термины действительно очень сложны, некоторые из 
них прошли большой эволюционный путь изменений в интерпретации. Совре-
менное понимание термина может отличаться от первоначального. 

2. Многие термины, которыми сейчас пользуются специалисты в гене-
тике, дословно переведены с английского, что порой неправильно трактуется 
неспециалистами в генетике (врачами других специальностей и пациентами). 
Например, термин «вероятно патогенный генетический вариант» (likely patho-
genic genetic variant) воспринимается врачами как: 1) вариант с недоказанной 
патогенностью; 2) вариант, который обуславливает более мягкую клинику па-
циента по сравнению с пациентом, имеющим патогенный вариант. 

В действительности мы (генетики) в настоящий момент отталкиваемся 
от наших знаний об изучаемом генетическом варианте. 

3. Собственное понимание генетической терминологии, обусловленное 
генетической грамотностью отдельного специалиста негенетика. Данный по-
казатель может зависеть от специальности врача, его опыта, места работы, 
личного интереса и увлеченностью генетикой. Также имеет место предвзятое 
или непредвзятое отношение к новым знаниям. 
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Таким образом, в эпоху геномной медицины на восприятие генетиче-
ской терминологии оказывают влияние: 

1) сложности самой генетической терминологии; 
2) обыденное понимание и «легенды» вокруг генетических терминов; 
3) недостатки в сфере образования; 
4) закрытость людей по отношению к новым знаниям. 
Такие сложности могут оказывать влияние как на коммуникацию «врач 

— пациент», так и на взаимодействие «исследователь — клиницист». Среди 
путей решения данных проблем следует отметить информирование обще-
ственности о генетических заболеваниях, а также использование языка, кото-
рый был бы максимально понятен неспециалистам в генетике. 

 
ОБСУЖДЕНИЕ ВЫВОДОВ 

Здесь я (С. Ю. Шевченко) попытаюсь поместить те выводы, которые 
выше изложила А. Г. Шестак, в контекст некоторых социальных и биоэтиче-
ских исследований зарубежных систем здравоохранения и медицинского об-
разования. 

Трудности понимания генетических терминов среди широкой обще-
ственности фиксируются рядом крупных исследований в течение последних 
20 лет. При этом степень знакомства с базовыми понятиями — такими как 
«ген», «мутация» — достаточно высока (Lanie et al., 2004). Это сочетание и 
порождает тот феномен, который назван выше А. Г. Шестак «легендами». 
Сложнее однозначно интерпретировать не раз обозначенные в литературе 
трудности во внедрении информационных технологий в медицину, связанные 
с тем, что многие врачи не понимают клинического значения данных генети-
ческой диагностики. Для решения такой проблемы предложено снабжать эти 
данные в электронной карте пациента «информационными кнопками» 
(Williams et al., 2019). Впрочем, знакомство с определением термина можно 
считать лишь первым шагом к пониманию его клинического смысла. Необхо-
димы не просто знания, но навыки практического использования генетических 
данных при принятии клинических решений. В этом широком смысле я и 
предлагаю понимать указание на восполнение недостатков в «образовании» в 
третьем пункте выводов. Однако в перспективе массового, рутинного приме-
нения фармакогеномики в самых различных сферах здравоохранения можно 
говорить и о необходимости институциализации генетического образования 
на лечебных факультетах медицинских вузов (Veilleux, Bouffard, Bourque 
Bouliane, 2020). 
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ПУТИ КОМПЛЕКСНОГО РЕШЕНИЯ 
ПРОБЛЕМ ПОНИМАНИЯ  

Развитие и масштаб изменений в геномных технологиях создали воз-
можности для новых парадигм лечения и ухода за пациентами в клинике. На 
сегодняшний день требуют изменений и существующие информационные ма-
териалы для врачей и пациентов. Мы видим следующие изменения, происхо-
дящие в них: 

1. Глоссарии. 
Глоссарии с генетическими терминами дополняют новыми терминами, 

относящимися к типам генетических вариантов и секвенированию нового по-
коления. 

2. Анимационные ролики. 
Такие материалы были разработаны не только как образовательный ин-

струмент, но и с целью помощи в принятии обоснованных решений на счет 
проведения генетического исследования пациентам с наследственными забо-
леваниями. Ученые из Great Ormond Street Hospital (Лондон, Великобритания) 
сделали анимационный ролик «Моя последовательность генома» (Lewis et al., 
2020). Этот ролик был показан 554 людям в возрасте 11–15 лет в трех школах 
Великобритании (перед этим испытуемые были проинтервьюированы). Целью 
было содействие ученых в понимании полногеномного секвенирования у лю-
дей молодого возраста. После проведения исследования ученые отметили луч-
ший уровень информированности испытуемых о полногеномном секвениро-
вании. По мнению авторов, такие видеоролики могут служить ценным инстру-
ментом для медицинских работников и исследователей, работающих с моло-
дыми людьми в области полногеномного секвенирования. 

3. Руководства фондов по определенным заболеваниям. 
Такие руководства очень информативны для консультирующих пациен-

тов врачей и родственников пациентов. Они имеют цель обеспечить единый 
подход к диагностированию и клиническому обслуживанию пациентов с 
наследственной патологией. Кроме того, они могут помочь в выявлении тех 
областей, которые требуют дальнейших клинических исследований. 

4. Дни об информировании об определенном генетическом заболевании. 
Примеры: 28 февраля — Международный день орфанных (редких) заболева-
ний; 23 апреля — Международный день распространения информации о фиб-
родисплазии, известной также под названиями «синдром каменного человека» 
и «болезнь второго скелета». 

Такие дни призваны информировать население о редких генетических 
заболеваниях, повышать видимость людей с генетическими заболеваниями, 
способствовать их дестигматизации, а также развивать систему помощи таким 
пациентам. 
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