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числе орфанных (редких). Было 
проведено обследование более  
20 детей с такими заболевани-
ями, которым по результатам 
исследований установлен точ-
ный диагноз и назначено лече-
ние. Зачастую выявляемые мута-
ции ранее не встречались в дру-
гих популяциях.

Совместно с РНПЦ «Кардио-
логия» изучены генетические 
причины наследственных забо-
леваний сердечно- сосудистой 
системы, включая аневризму 
грудной аорты и различные типы 
кардиомиопатий и каналопа-
тий, связанные с риском внезап-
ной сердечной смерти. Установ-
лен спектр мутаций в более чем  

Молекулярно- генетические методы позволяют исследовать геном человека с беспрецедентной 
точностью, выявляя причины как редких, так и широко распространенных болезней. Эти достижения 
лежат в основе персонализированной медицины –  подхода, при котором лечение подбирается с учетом 
индивидуальных генетических особенностей. Такие инновации повышают качество жизни пациентов 
и оптимизируют затраты здравоохранения, делая медицину более доступной и точной. В Институте 
генетики и цитологии НАН Беларуси активно разрабатывают собственные ДНК-технологии, которые  
затем внедряются в практику.

Генетика будущего:  
как ДНК-технологии  
изменяют медицину

Высокопроизводительное 
секвенирование: 
прорыв в диагностике 
наследственных 
заболеваний

В институте проводятся ис сле-
дования полного цикла с приме-
нением высокопроизводительного 
секвенирования: от забора био-
логического материала до биоин-
форматической обработки дан-
ных (рис. 1). Этот подход позво-
ляет анализировать полные 
геномы и экзомы человека с высо-
кой точностью и скоростью.

Одно из ключевых направ-
лений работы –  поиск генети-
ческих факторов, вызывающих 

как частые, так и редкие наслед-
ственные заболевания. В сложных 
клинических случаях генотипи-
рование помогает врачам опреде-
лить причину болезни, спрогно-
зировать ее развитие и подобрать 
индивидуальное лечение.

Благодаря дизайну собствен-
ных таргетных панелей для секве-
нирования генных сетей, вовле-
ченных в патогенез конкретных 
заболеваний, существенно сни-
жена себестоимость исследова-
ний, повышена их доступность 
и расширен перечень патологий. 
Это позволило выявить спектр 
мутаций, характерных для бело-
русских пациентов с целым рядом 
наследственных болезней, в том 
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Рис. 1. Полный цикл исследований с применением высокопроизводительного 
секвенирования

Рис. 2. Спектр моногенных заболеваний, ассоциированных 
с разными мутациями в гене LMNA (ламина)

200 генах, что позволяет повы-
сить точность дифференциаль-
ной диагностики и выявить бес-
симптомных их носителей для 
своевременного проведения про-
филактических мероприятий 
(рис. 2).

В сотрудничестве с Минской 
областной детской клинической 
больницей изучена генетическая 
природа несовершенного остеоге-
неза –  редкого заболевания, вызы-
вающего частые переломы костей. 

Генетическое тестирование позво-
лило врачам определить типы 
болезни и назначить эффектив-
ное лечение. Впервые в мире были 
описаны 12 патогенных мутаций, 
встречающихся только у белорус-
ских пациентов.

Технология высокопроиз-
водительного секвенирования 
применяется также для изуче-
ния микробиома –  совокупности 
всех микроорганизмов, обитаю-
щих в организме. В рамках иссле-

дований определен характерный 
для долгожителей нашей страны 
состав кишечного микробиома, а 
также варианты генов. Получен-
ные данные используются для 
разработки функциональных кис-
ломолочных продуктов.

Генетика  
мультифакторных  
и онкологических 
заболеваний: шаги  
к персонализированной 
медицине

Сердечно- сосудистые забо-
левания –  одна из главных при-
чин смертности в мире, что 
подчеркивает необходимость 
поиска новых подходов к их 
профилактике и лечению. Гене-
тические исследования позво-
лили выявить десятки вариан-
тов генов, связанных с ними,  
разработать и внедрить методику 
оценки индивидуального риска 
тромбообразования.

Изучение генетических аспек-
тов эндокринных заболеваний 
помогло определить ключевые 
гены, связанные с риском ожире-
ния и сахарного диабета. Разрабо-
таны профилактические подходы, 
снижающие вероятность патоло-
гии на 15–25%.
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НАУЧНЫЕ ЗНАНИЯ ДЛЯ БЛАГОСОСТОЯНИЯ СТРАНЫ

Особое внимание уделяется 
изучению аутоиммунных рев-
матических заболеваний, таких 
как ювенильный идиопатический 
артрит (ЮИА) у детей, ревматоид-
ный артрит у взрослых, систем-
ная красная волчанка и люпус- 
нефрит. Генетическая предрас-
положенность играет ключевую 
роль в формировании этих состо-
яний. Выявлены мутации, повы-
шающие риск развития ЮИА у 
детей младше 6 лет, а также гене-
тические маркеры, характерные 
для различных форм болезни –  от 
легких до тяжелых с системными 
проявлениями, что дает возмож-
ность точнее прогнозировать 
течение заболевания и индивиду-
ализировать подходы к лечению.

Возрастная макулярная деге-
нерация (ВМД) –  это прогресси-
рующее заболевание сетчатки, 
которое чаще всего поражает 
людей старше 60 лет. Оно связано 
с воздействием неблагоприятных 
факторов (например, курения и 
УФ-излучения) на фоне генети-
ческой предрасположенности.  
В сотрудничестве с БГМУ прове-
дено масштабное исследование, 
включавшее около 600 человек, в 
результате чего были выявлены 
генетические варианты, участву-
ющие в регуляции иммунного 
ответа и поддержании гомеос-
таза сетчатки, связанные с повы-
шенным риском ВМД.

Онкогенетика –  еще одно важ-
ное направление работы инсти-
тута. На выборке из более чем 
400 пациентов с раком мочевого 
пузыря определены основные 
генетические нарушения, кото-
рые легли в основу методов про-
гнозирования выживаемости и 
риска метастазирования. Эти 
методы уже внедрены в практи-
ческую медицину, помогая опти-
мизировать лечение.

Совместно с БГМУ разрабо-
тан способ анализа микроРНК, 

позволяющий осуществлять 
точную дифференциальную 
диагностику доброкачествен-
ных и злокачественных узло-
вых образований щитовидной 
железы. Методика уникальна для  
Беларуси, поскольку сочетает 
высокую чувствительность и 
специфичность, обеспечивая 
более точное определение при-
роды узловых образований, чем 
при традиционных гистологиче-
ских подходах. Анализ профиля 
микроРНК позволяет миними-
зировать необходимость инва-
зивных вмешательств (биопсии) 
и способствует более раннему 
выявлению злокачественных 
изменений. Также он важен для 
улучшения прогноза и подбора 
эффективного лечения. Напри-
мер, использование микроРНК 
miR-375 и miR-205 доказало свою 
эффективность в диагностике 
папиллярного рака, а miR-221 
и miR-222 –  фолликулярной 
аденомы.

ДНК-технологии 
для сохранения 
репродуктивного  
здоровья

Новые подходы, основан-
ные на ДНК-технологиях, дают 
возможность не только точнее 
выявлять причины бесплодия 
и невынашивания, но и предот-
вращать их, минимизируя вли-
яние наследственных и внешних 
факторов.

В сотрудничестве с РНПЦ 
«Мать и дитя» и РНПЦ трансфу-
зиологии и медицинских биотех-
нологий разработан генетический 
тест, оценивающий риск репро-
дуктивных потерь, включающий 
анализ 26 генов. Методика учи-
тывает ключевые генетические 
факторы риска тромбообразова-
ния, что помогает врачам давать 
персонализированные рекоменда-

ции для успешного вынашивания 
беременности. Инструкции вне-
дрены в медицинскую практику, 
что позволяет снизить расходы на 
лечение и повысить рождаемость 
на 50% среди женщин с высоким 
генетическим риском.

Также совместно с РНПЦ 
«Мать и дитя» созданы уникаль-
ные для Беларуси методы диагно-
стики генетических причин муж-
ского бесплодия, выявляющие 
широкий спектр повреждений 
ДНК в сперматозоидах. Этот под-
ход обладает высокой чувстви-
тельностью и дает возможность 
обнаруживать как фрагментацию 
ДНК –  наиболее распространен-
ную молекулярно- генетическую 
причину муж ского бесплодия, 
так и двунитевые разрывы ДНК, 
особенно критичные для генома, 
приводящие к гибели клеток, 
включая зиготы и эмбрионы.

Услуги по генетическому тести-
рованию на выявление причин 
бесплодия и невынашивания, 
впервые разработанные и внедрен-
ные в Институте генетики и цито-
логии, остаются конкурентоспо-
собной альтернативой импортным 
аналогам и широко применяются 
в медицинских центрах страны, а 
также пользуются спросом у ино-
странных граждан.

Фармакогеномика: 
персонализированный  
подход к лечению

Каждый человек уникален, и 
это в полной мере отражается на 
том, как его организм реагирует 
на лекарства. Индивидуальные 
генетические особенности могут 
влиять на скорость усвоения 
препаратов, их эффективность и 
риск побочных эффектов. Напри-
мер, у некоторых людей опреде-
ленные варианты генов требуют 
значительного снижения дозы 
или замены препарата, чтобы 
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избежать осложнений (рис. 3).  
На сегодняшний день в инсти-
туте уже разработаны методики 
фармакогенетического тестирова-
ния для безопасного приема более  
75 лекарственных препаратов.

Совместно с РНПЦ невроло-
гии и нейрохирургии изучено 
влияние генотипа на лечение 
молодых пациентов (18–45 лет) с 
инфарктом мозга. Выявлено, что 
для части пациентов клопидогрел, 
широко используемый антитром-
ботический препарат, оказался 
неэффективным, в результате 
чего назначено альтернативное 
лечение. Генетические исследо-
вания показали, что при лечении 
варфарином доза может отли-
чаться в 6 раз, в зависимости от 
генотипа. А у 18% пациентов сим-
вастатин вызывал риск развития 
миопатии –  вместо него рекомен-
довали другие статины.

Рис. 3. Схема фармакогенетического тестирования  
для персонализации подбора лекарственного средства: по результатам 
теста определяется индивидуальная доза, в случае высокого риска 
побочных эффектов назначается альтернативное средство
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бует длительного лечения, однако 
у значительного числа страдаю-
щих им (по результатам иссле-
дования –  у 39,3%) стандартные 
препараты не всегда эффективны. 
Совместно с коллегами из БГМУ 
и 1-й ГКБ г. Минска разработаны 
алгоритмы лечения, включающие 
этап генетического тестирования 
и позволяющие подобрать инди-
видуальные схемы терапии.

В Институте генетики и цито-
логии НАН Беларуси создан 
Республиканский центр геном-
ных биотехнологий, аккредито-
ванный в Белорусской нацио-
нальной системе аккредитации и 
имеющий лицензию Минздрава.  
В нем выполнено уже более 400 тыс. 
генетических анализов на сумму 
более 4,5 млн долл., выдано более 
27 тыс. генетических паспортов.

Экономический эффект таких 
исследований очевиден. Сниже-
ние затрат на лечение осложне-
ний и госпитализацию пациентов 
с тяжелыми формами аутоиммун-
ных заболеваний может суще-
ственно сократить расходы здра-
воохранения. Кроме того, ранняя 
диагностика позволяет пациентам 
быстрее возвращаться к активной 
жизни, что положительно сказы-
вается на экономике в целом. 
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академик,
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директор Института генетики  
и цитологии НАН Беларуси, д.м.н.,

П. Морозик,  
замдиректора Института генетики  

и цитологии НАН Беларуси  
по научной работе, к.б.н.

При лечении шизофрении 
генетические тесты помогают 
прогнозировать риск осложне-
ний от антипсихотиков. Напри-
мер, у пациентов с определен-
ными генами повышается вероят-
ность двигательных нарушений, 
что может негативно влиять на 
качество жизни. Разработана 
панель маркеров для индивиду-
ального подбора препаратов. Так, 
при форме фармакорезистентной 
эпилепсии, вызванной мутаци-
ями в гене SCN1A, сразу рекомен-
довано назначение альтернатив-
ной терапии.

В исследовании, проведенном 
на пациентах с остеопорозом, 
выявлены генетические маркеры, 
влияющие на эффективность 
лечения бисфосфонатами и риск 
побочных эффектов. Остеопо-
роз, опасный своими низкотрав-
матическими переломами, тре-
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