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С развитием геномики и накоплением знаний о мо-
лекулярно-генетических причинах заболеваний 

в профессиональной научной литературе все чаще 
стало встречаться понятие «персонализированная 
медицина» [1–3]. Персонализированная медицина 

опирается на использование индивидуальной ин-
формации о последовательности генома для обе-
спечения наиболее эффективного подхода к веде-
нию пациента, начиная с диагностики (в том числе 
доклинической) и заканчивая таргетной терапией 
и мониторингом прогрессии заболевания. Это стало 
возможным благодаря технологическому совершен-
ствованию методов секвенирования (определения 
нуклеотидной последовательности) генома и после-
дующему появлению OMICS*-технологий (анализу 

*  Неологизм «-omics» – означающий технологии исследования 
генома, протеома, метаболома.
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В последние годы отмечается резкое увеличение интереса к персонализированной медицине. Развитие данного направления 
заставило  клиницистов,  в  том  числе  и  неонатологов,  по-новому  взглянуть  на  профилактику,  тактику  ведения  и  терапию 
различных заболеваний. В центре внимания зарубежных, а все чаще и российских исследователей и врачей оказываются 
индивидуальные  геномные  данные,  позволяющие  в  перспективе  не  только  оценивать  риски  возникновения  той  или  иной 
формы патологии, но и успешно применять персонализированные стратегии предикции, превенции и таргетного лечения.
В статье приводится краткий обзор последних достижений использования геномных технологий у новорожденных, рассма-
триваются проблемы и потенциальные возможности использования геномики в продвижении концепции персонализирован-
ной медицины в неонатологии. Все нарастающий объем фундаментальных исследований в области персонализированной 
медицины применительно к различным нозологиям становится невозможно анализировать усилиями только человеческого 
разума. В связи с этим на помощь приходят компьютер и биоинформатика. Статья раскрывает роль трансляционной биоин-
форматики в анализе и интегрировании результатов накопленных фундаментальных исследований в конкретные клиниче-
ские решения. Рассмотрены последние разработки трансляционной биоинформатики в области неонатологии, в целом сво-
дящиеся к функционалу систем поддержки принятия клинических решений: отслеживание у новорожденных показателей, 
влияющих на течение заболевания, расчет повышенного риска развития различных патологий и подбор лекарств.

Ключевые слова: дети,  новорожденные,  персонализированная  медицина,  педиатрия,  неонатология,  геномный  профиль, 
трансляционная биоинформатика.
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In recent years, there has been a tremendous trend toward personalized medicine. Advances in the field forced clinicians, including 
neonatologists, to take a fresh look at prevention, tactics of management and therapy of various diseases. In the center of attention of 
foreign, and increasingly Russian, researchers and doctors, there are individual genomic data that allow not only to assess the risks 
of some form of pathology, but also to successfully apply personalized strategies of prediction, prevention and targeted treatment.
This  article  provides  a  brief  review  of  the  latest  achievements  of  genomic  technologies  in  newborns,  examines  the  problems  and 
potential applications of genomics in promoting the concept of personalized medicine in neonatology. The increasing amount of per-
sonalized data simply impossible to analyze only by the human mind. In this connection, the need of computers and bioinformatics is 
obvious. The article reveals the role of translational bioinformatics in the analysis and integration of the results of the accumulated 
fundamental research into complete clinical decisions. The latest advances in neonatal translational bioinformatics such as clinical 
decision support systems are considered. It helps to monitor vital parameters of newborns influencing the course of a particular dis-
ease, to calculate the increased risks of the development of various pathologies and to select the drugs.
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генетических или молекулярных профилей – напри-
мер, целых геномов, – вместо фокусировки на оди-
ночных генах и молекулах). Такие подходы позво-
ляют изучить, как сложные взаимодействия между 
генами и молекулами влияют на фенотип живых ор-
ганизмов, например на симптомы болезни у паци-
ента. С развитием высокопроизводительных техно-
логий, таких как секвенирование нового поколения 
(Next Generation Sequencing, NGS), поле OMICS-
технологий быстро расширяется и продвигает на-
учные знания о геноме (геномика), белках (протео-
мика), метаболитах (метаболомика) и особенно их 
влиянии на болезни человека [4]. 

Стратегии персонализированной медицины по-
строены на подходах с использованием специфиче-
ских биомаркеров – геномных, транскриптомных, 
протеомных, метаболомных. Развитие высокопроиз-
водительных OMICS-технологий позволяет воссоз-
дать картину любой биологической системы в режи-
ме реального времени [5] (рис. 1). 

В перспективе данная информация может быть 
использована для мониторинга индивидуального 
здоровья, в частности доклинического выявления, 
оценки прогрессирования заболеваний, подбора 
и контроля терапии. В связи с этим одним из наибо-
лее важных разделов меняющегося облика современ-
ного здравоохранения является область предикции 
и превенции – разработки изменений образа жизни 
или медицинских манипуляций, основанных на те-
кущем знании о геномном облике пациента, которые 
отразятся на статусе здоровья спустя годы [6]. 

Геномные технологии не обошли стороной и нео- 
натологию. Многообещающие исследования вклю-
чают более детальное изучение особенностей реа-
лизации нормальных и патологических фенотипов 
у новорожденных, идентификацию биомаркеров 
для ранней (в том числе доклинической) диагности-
ки, разработку и использование таргетных терапевти-
ческих подходов и мониторинг прогрессирования за-
болеваний/эффективности терапии. Неонатальный 
период, безусловно, является наиболее благопри-
ятным для поиска и выявления возможных рисков 
реализации различных форм патологии. Активное 
внедрение методов секвенирования нового поколе-
ния делает возможным относительно быстрое опре-
деление всей нуклеотидной последовательности ге-
нома новорожденного с возможностью последующей 
идентификации генетических заболеваний до кли-
нической манифестации и выявление лиц группы 
риска в раннем возрасте. По словам Francis Сollins, 
директора Национального института здоровья (Na-
tional Institutes of Health), США: «В течение несколь-
ких десятилетий совершенствование технологий 
секвенирования генома приведет к тому, что каждый 
ребенок будет обладать данными геномного секве-
нирования, и эти данные будут формировать инди-
видуальные стратегии предикции, превенции и те-

рапии» [7]. Конечно, на данном этапе медицинскому 
сообществу еще далеко до реализации концепций 
подобного рода. Намного острее перед неонатолога-
ми стоит проблема обремененности педиатрической 
практики генетической и наследственной патологи-
ей, что требует как можно более ранней молекуляр-
но-генетической верификации.

Цены на проведение секвенирования генома про-
должают неуклонно снижаться в соответствии с за-
коном Мура и в настоящее время составляют около 
1000 долл. Учитывая относительно высокую частоту 
встречаемости генетических заболеваний, поддаю-
щихся коррекции, существует закономерный инте-
рес использования секвенирования нового поколе-
ния в диагностике генетических расстройств у детей, 
в частности в неонатальном периоде. Ранняя диагно-
стика может существенно снизить заболеваемость 
и смертность [8].

В последние годы все чаще сообщается о попыт-
ках внедрения в педиатрическую практику генети-
ческого неонатального скрининга, который может 
стать дополнением к результатам стандартного мета-
болического неонатального скрининга [9–11]. Обо-
снованием внедрения такого рода тестов является то, 
что информация, полученная посредством секвени-
рования, может дополнить известные биохимические 
причины, уточнить значимые генетические варианты 
заболеваний, уже диагностируемых рутинным скри-
нингом, а также способствовать увеличению числа 
состояний, обнаруживаемых до клинической мани-
фестации. Другим потенциальным преимуществом 
является то, что геномные данные, полученные в пе-
риод новорожденности, могут быть доступны для ре-

Геномика

Протеомика

Метагеномика

Метаболомика

Белок-белковые
взаимодействия

Профиль
экспресии генов

Рис. 1. OMICS-технологии. Составлено авторами.
Fig.  1.  Examples  of  OMICS-technologies  in  medicine.  Com-
plied by authors.
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ализации персонализированных подходов ведения 
пациента на протяжении всей его жизни.

Кажется сомнительным, что генетический скри-
нинг полностью вытеснит метаболический, посколь-
ку многие связанные с ним проблемы в настоящее 
время сложно преодолимы. К ним относятся как фи-
нансовые трудности внедрения таких программ 
на государственном уровне, так и практические 
сложности интерпретации получаемых в ходе скри-
нинга геномных сведений, недостаточное количество 
соответствующих баз данных, размытые показания 
к такого рода исследованиям, недостаточная осве-
домленность общественности [8, 12, 13].

Следует также отметить, что родители детей за-
интересованы в проведении генетических тестов. 
По данным одного исследования, среди 514 роди-
телей, опрошенных в течение 2 сут после рождения 
детей, подавляющее большинство (82,7%) сообщи-
ли, что желали бы провести неонатальное геномное 
тестирование в той или иной степени [14]. Однако, 
учитывая ситуацию с рутинным неонатальным скри-
нингом и очень частой неосведомленностью родите-
лей о причинах и возможных результатах его прове-
дения, требуется тщательное обеспечение законных 
представителей ребенка всей соответствующей ин-
формацией о геномном тестировании.

До появления полногеномного и полноэкзом-
ного секвенирования своевременная молекулярная 
диагностика подозреваемого генетического заболе-
вания была в значительной степени затруднительна 
в силу глубокой клинической и генетической гетеро-
генности и запоздания результатов стандартных ге-
нетических тестов. Однако теперь стало возможным 
в течение 26–50 ч (STATseq) отсеквенировать геном 
новорожденного, находящегося в условиях реани-
мационного отделения, и определить, какое из 4500 
известных моногенных заболеваний является резуль-
татом наблюдаемой клинической картины [8, 15, 16]. 

Современные технологии позволяют своевремен-
но выявлять риски или уже реализованный в орга-
низме патологический процесс. В случае же выявле-
ния повышенных рисков формирования какой-либо 
патологии становится необходимой задача создания 
индивидуальных дорожных карт профилактики и ле-
чения, в том числе на доклинических этапах развития 
заболевания. 

Так, в настоящее время активно изучаются и уточ-
няются геномные основы сахарного диабета, вне-
запной сердечной смерти, являющейся результатом 
удлиненного интервала Q–T, воспалительных забо-
леваний кишечника, семейной гиперхолестерине-
мии, ряда онкологических, нейродегенеративных 
заболеваний. Это стало возможным благодаря осу-
ществлению GWAS-исследований (полногеномному 
поиску ассоциаций на популяционном уровне). Эти 
исследования проводятся для идентификации гене-
тических маркеров повышенного риска заболеваний. 

Одной из задач является сравнение профилей генной 
экспрессии у больных и здоровых людей. Такой ана-
лиз сравнительной экспрессии позволяет идентифи-
цировать гены, связанные с развитием той или иной 
патологии. К сожалению, результаты этих исследова-
ний часто ограничены их недостаточной воспроизво-
димостью, слабыми ассоциациями эффектов обнару-
женных генетических вариантов и болезней [5]. Этот 
пример иллюстрирует потенциал геномных техноло-
гий в раскрытии новых причинно-значимых генов, 
которые могут к тому же служить мишенями для но-
вых таргетных препаратов и предположительно мо-
дифицировать течение ряда заболеваний у детей.

Еще одной существенной проблемой неонатоло-
гии является повышение риска внутриутробного ин-
фицирования плода из-за обремененности популяции 
заболеваниями урогенитального тракта. Это зачастую 
приводит к преждевременным родам, развитию ин-
фекционных осложнений у плода/новорожденного, 
нарушениям адаптации к внеутробному существова-
нию, затягиванию сроков дозревания, последующему 
формированию хронической патологии [17].

Современные данные подтверждают, что нео-
натальный иммунный ответ не просто «незрелый», 
но совершенно отличный от такового у плода. В тече-
ние первых месяцев жизни иммунная система ново-
рожденных и грудных детей претерпевает существен-
ные функциональные изменения [18]. Антенатально 
плод находится в стерильной среде до момента рожде-
ния, когда начинает стремительно формироваться 
разнообразие микробиоты новорожденного.  Требу-
ется соответствующая иммунная адаптация к этому 
быстрому изменению окружающей среды, что спо-
собствует склонности новорожденных к инфекци-
ям [19]. Уникальный врожденный и приобретенный 
иммунитет новорожденного, отражающий потреб-
ности в период адаптации к внеутробным условиям 
существования, также может способствовать вос-
приимчивости. Различные аспекты адаптации вклю-
чают в себя Th2-поляризованный ответ моноцитов 
и дендритных клеток через рецепторы распознавания 
образов (pattern recognition receptors, PRRs), сниже-
ние чувствительности Т-клеток ко многим стимулам 
и ограниченный ассортимент младенческих В-кле-
ток, способных продуцировать высокоаффинные ан-
титела [17]. В течение этого переходного иммунного 
периода определенные механизмы обеспечивают 
иммунную защиту для новорожденных, в частно-
сти «пассивный иммунитет» посредством транспла-
центарного перехода материнских антител к плоду 
во время беременности и постнатальное поступление 
материнских антител к новорожденному через груд-
ное молоко. 

Именно в силу незрелости своих адаптивных им-
мунных реакций новорожденные неадекватно за-
щищены от инфекции: 1/3 смертей в неонатальном 
периоде связана с перинатальными инфекциями, 
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включая сепсис, менингит, пневмонию [17]. Данные 
ВОЗ подтверждают, что каждый год в мире 1 100 000 
новорожденных умирают от инфекционных ослож-
нений [19]. По этой причине все чаще в литературе 
попадаются исследования, направленные на поиск 
биомаркеров воспаления (в частности, риска разви-
тия септического процесса) [20, 21].

Использование геномных технологий для бы-
строй молекулярной диагностики и мониторинга ин-
фекционных заболеваний приобретает все большее 
значение для клинической практики. В частности, 
микробная геномная диагностика оказалась полез-
ной в идентификации микроорганизмов при эпи-
демиологических вспышках, включая эпидемию 
гаитянской холеры, вспышку токсигенной кишеч-
ной палочки в Европе, а также вспышки устойчивой 
клебсиеллы в клиническом центре Национального 
института здоровья (США). В недавней работе ре-
троспективно использовались метагеномные дан-
ные для характеристики серьезной вспышки мети-
циллинрезистентного золотистого стафилококка 
(MRSA) в отделении интенсивной терапии новоро-
жденных; такие методы могут вскоре стать передо-
выми при проведении эпидемиологических иссле-
дований. Многочисленные коммерчески доступные 
молекулярные диагностические тесты в клинической 
практике основаны на старых генетических методах 
для быстрой диагностики MRSA, гонореи, хламиди-
оза, туберкулеза, а также широкого спектра вирусных 
инфекций. Во многих случаях педиатры, назнача-
ющие эти тесты, вероятно, не осведомлены, что по 
своей сути эти тесты относятся к генетическим [4].

Увеличение доли родоразрешений путем кесарева 
сечения также отражается на состоянии здоровья но-

ворожденных. В первую очередь нарушается форми-
рование адекватного микробиологического профиля 
кожи и слизистых оболочек ребенка [22, 23]. Совре-
менные технологии секвенирования обеспечили 
проведение многочисленных исследований, которые 
показали, что микробиом осуществляет регулиро-
вание многих биологических процессов в организ-
ме [4]. Адекватная колонизация микроорганизмами 
кишечника критически важна для созревания желу-
дочно-кишечного тракта, эндокринной, иммунной, 
нервной систем и формирования здоровья новоро-
жденного. Понимание факторов, которые оказыва-
ют влияние на данный процесс, также необходимо, 
поскольку обнаружена явная ассоциация с высоки-
ми рисками заболеваний в более позднем возрас-
те [24–26]. После рождения колонизация бифидо-, 
лактобактериями, бактероидами зависит от вида 
родоразрешения, вскармливания, присутствия си-
блингов/домашних животных [27–30]. Нарушения 
микробиологического баланса в сочетании с инди-
видуальными геномными особенностями, по-види-
мому, служат ключевыми компонентами патогенеза 
таких состояний, как воспалительные заболевания 
кишечника (некротический энтероколит, болезнь 
Крона), ожирение, сахарный диабет 1-го и 2-го ти-
пов, атопический дерматит и др. [31–35].

Ряд исследований на мышиных моделях показа-
ли, что трансфер микробиоты больного ожирением 
человека в кишечник чистой линии мыши приводит 
к развитию впоследствии у последней ожирения [36]. 
Дети же, рожденные путем кесарева сечения, имеют 
на 30% больше риск развития ожирения по сравне-
нию с детьми, появившимися на свет в результате 
естественных родов [37, 38].

Рис. 2. Учет индивидуальных геномных особенностей в вы-
боре терапии. Составлено авторами.
На рисунке видна зависимость выбора лекарственного 
средства от представленных генотипов и фенотипов па-
циентов. Причем в данной ситуации под термином ге-
нотип следует понимать геномные вариации, прямо или 
опосредованно связанные с течением заболевания; под 
термином фенотип – особенности метаболических про-
цессов организма и молекулярных механизмов, задей-
ствованных в течении заболевания у данного пациента. 
Цвет капсулы соответствует цвету генотипа и фенотипа 
пациента, для которого она предназначена.
Пациенту с фенотипом 1 и генотипом 1 будет прописано 
лекарство 1; для пациента с фенотипом 2 и генотипом 2 и 
препарат выбора – лекарство 2; для фенотипа 3 и геноти-
па 1 будет предложено лекарство 2, фенотипа 1 и генотипа  
2 – лекарство 4, а фенотипа 2 и генотипа 3 – лекарство 5.

Fig. 2. Taking into account individual genomic features is a key 
part of personalized treatment. Complied by authors.
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В контексте педиатрической фармакогенетики 
и фармакогеномики также наметились существенные 
перемены. Дети различных возрастных групп имеют 
свои анатомо-физиологические особенности, опре-
деляющие, в частности, особенности клинической 
фармакологии, что хорошо известно [39]. В последние 
годы, ко всему прочему, активно начали изучаться ме-
жиндивидуальные генетические особенности метабо-
лизма лекарственных препаратов [40, 41] (рис. 2).

Большой сложностью для клиницистов, фар-
мацевтических компаний и регулирующих органов 
является попытка лучшего понимания вклада онто-
генеза и генетических вариаций в наблюдаемое мно-
гообразие фармакологических эффектов у различных 
возрастных категорий в педиатрической практи-
ке – от недоношенных новорожденных до подрост-
ков. По сравнению с терапией педиатрическая фар-
макогенетика и фармакогеномика включают такую 
существенную дополнительную сложность, как ва-
риабельность в ходе онтогенеза, накладывающуюся 
на генетическую изменчивость. Более того, ряд пато-
логических состояний в педиатрии не имеет никакой 
корреляции с патологическими состояниями у взрос-
лых или чаще встречается в детской практике, а неко-
торые побочные эффекты от приема лекарственных 
средств уникальны для детей или имеют более высо-
кую частоту встречаемости [5].

Сложности разработки доказательной терапии 
для новорожденных обусловлены невероятно широ-
ким диапазоном этиологических факторов, возмож-
ных патологических фенотипов, недостатком ранних 
предикторов клинически значимых исходов, наличи-
ем ряда проблем в разработке и проведении исследо-
ваний в данной популяции [42]. Лекарственная тера-
пия в неонатальном периоде требует существенных 
улучшений, в первую очередь в сфере проведения 
клинических испытаний и разрешения применения 
ряда лекарственных препаратов у новорожденных. 
Зачастую неонатологи вынуждены использовать пре-
параты, официально не разрешенные к применению 
у новорожденных, и экстраполировать дозы, приме-
няемые у детей и взрослых [43]. Критически важной 
является интеграция знаний об анатомо-физиологи-
ческих особенностях доношенных и недоношенных 
новорожденных, влиянии патологических состоя-
ний, возрастозависимых изменениях, данных фар-
макогенетики в клинические исследования. Долж-
ны приниматься соответствующие законодательные 
инициативы в сочетании с продуманными клиниче-
скими исследованиями для получения новой инфор-
мации о неонатальной фармакотерапии. Это требует 
совместных усилий клинических исследователей, 
спонсоров, регулирующих органов, пациентов. 

Реализация концепций предиктивно-превентив-
ной и персонализированнойя медицины в неона-
тальном периоде требует активного участия специ-
алистов с различной субспециализацией. Только 

совместные усилия позволят в конечном счете реали-
зовать персонализированные подходы к ведению па-
циентов с теми или иными рисками или заболевани-
ями. Например, неонатологи совместно с детскими 
эндокринологами должны проводить как адекватную 
оценку возможных рисков возникновения, так и сво-
евременную постановку диагноза неонатального диа- 
бета. С 70-х годов двадцатого столетия постепенно 
начали открываться генетические основы сахарного 
диабета и, как следствие, новые специфические био-
маркеры. Стало понятно, что, помимо аутоиммунных 
форм, существуют и моногенные, в том числе с кли-
нической манифестацией симптомов у детей моложе 
6-месячного возраста, что, безусловно, требует на-
стороженности специалистов. В ряде исследований 
сообщается также наличие взаимосвязи между ми-
кробиотическим ландшафтом кишечника и рисками 
реализации сахарного диабета, что в перспективе тре-
бует участия и гастроэнтерологов [32, 33].

В особом внимании нуждаются недоношенные 
дети, представляющие собой крайне гетерогенную 
группу часто патологических фенотипов. Ведение не-
онатологами таких пациентов требует тщательного на-
блюдения за состоянием сердечно-сосудистой, дыха-
тельной, мочевыделительной, нервной и других систем 
совместно с профильными специалистами. В частно-
сти, такие дети находятся в группах высокого риска 
по развитию острой почечной недостаточности, даль-
нейшему формированию хронической почечной пато-
логии и артериальной гипертензии. Ряд исследовате-
лей сообщают об использовании OMICS-технологии 
в прогнозировании рисков развития почечной недо-
статочности [44–46]. Наблюдение за новорожденными 
с воспалительными заболеваниями кишечника должно 
осуществляться в тесной взаимосвязи неонатологов 
с гастроэнтерологами, инфекционистами, иммуноло-
гами, поскольку современные исследования все боль-
ше подтверждают геномные, иммуномные и микро-
биотические причины этих состояний [34, 47–49].

Наверное, самой большой сложностью внедрения 
концепций персонализированной медицины явля-
ется трансляция геномных открытий в клиническую 
практику. Учитывая, что генерация огромных масси-
вов данных намного превышает возможность их ин-
терпретации, есть острейшая необходимость устой-
чивого, надежного двустороннего информационного 
потока между учеными-фундаменталистами и уче-
ными-трансляторами. Трансляционная биоинфор-
матика имеет потенциал успешно реализовывать эту 
задачу через развитие аналитических методов и через 
оптимизацию все возрастающих объемов геномных 
и биологических данных в новые диагностические 
и терапевтические решения для клиницистов, в том 
числе и в неонатологии [5]. Согласно американской 
ассоциации медицинской информатики (AMIA), 
конечным продуктом трансляционной биоинформа-
тики является «преобразование возрастающих в объ-
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емах биомедицинских данных, геномных данных 
в проактивное, предиктивное, превентивное и паци-
ент-ориентированное здравоохранение» [50].

Иными словами, области трансляционной биоин-
форматики отведена роль «мостика» между знаниями 
фундаментальных исследователей и врачей-клини-
цистов, чтобы «принести инновации с лабораторно-
го стола к постели пациента» («link innovations from 
bench to bedside») [51, 52]. В частности, в Госпитале 
для больных детей (The Hospital for Sick Children) 
в Торонто (Канада) был осуществлен пилотный 
проект анализа жизненных показателей в режиме 
реального времени [53], а в другой работе было про-
демонстрировано, что паттерны данных жизненных 
показателей могут помочь прогнозировать как кратко- 
срочную, так и долгосрочную заболеваемость у недо-
ношенных детей [54].

Модели, основанные на генетических и клини-
ческих данных, могут помочь предсказать, у каких 
новорожденных повышен риск незаращения арте-
риального протока, пороков сердца и кардиореспи-
раторных осложнений. Подобные модели могут соз-
давать профили рисков/преимуществ для различных 
лекарств, предлагая к применению те, использование 
которых с наибольшей вероятностью вызовет закры-
тие артериального протока и одновременно даст наи-
меньшие побочные эффекты [55].

Методы трансляционной биоинформатики оказа-
лись эффективными в диагностике рисков позднего 
начала сепсиса (late onset sepsis) у недоношенных но-
ворожденных с очень низкой массой при рождении. 
В настоящее время предположение развития этого 
состояния основывается главным образом на кли-
нических подозрениях, прогноз же в первую очередь 
зависит от раннего начала лечения антибиотиками. 
RALIS – это математический алгоритм раннего об-
наружения позднего неонатального сепсиса, вклю-
чающий шесть жизненно важных признаков, изме-
ряемых каждые 2 ч. У RALIS есть многообещающий 

потенциал, поскольку это простой для внедрения, 
неинвазивный ранний индикатор развития септиче-
ского процесса у недоношенных детей с экстремаль-
но низкой массой тела [56].

Заключение

Принимая во внимание тот факт, что генети-
ческие вариации лежат в основе предрасполо-
женности к развитию тех или иных заболеваний 
и фармакологического ответа, необходимость ис-
пользования геномных методов для диагностики 
и терапии в педиатрии огромна. Глобальная цель 
состоит в использовании этой информации для пер-
сонализации и повышения успешности диагностики 
и терапии, предсказания возможного фармаколо-
гического ответа, оптимизации назначения лекар-
ственных средств для минимизации токсичности, 
идентификации пациентов с высоким риском. Ри-
торическим остается следующий вопрос: «Как ге-
номные технологии могут отразиться на будущем 
неонатального скрининга?» [5]. Проблемы, которые 
встречаются на пути персонализированной медици-
ны, на данном этапе сложно преодолимы. Для улуч-
шения вероятных исходов в неонатальном периоде 
следует сфокусироваться на первичной профилакти-
ке, просветительской работе, персонализированных 
подходах и трансляции исследований в клиниче-
скую практику с разработкой новых лекарственных 
препаратов.

Развитие геномных технологий приводит к более 
глубокому познанию и пониманию молекулярно-ге-
нетических основ различных заболеваний. С нако-
плением данных в электронных историях болезней 
будет меняться и сам подход к оказанию медицинской 
помощи – появится возможность осуществления ру-
тинного геномного, протеомного, метаболомного 
скринингов с целью предикции, превенции, а при не-
обходимости и применения таргетной терапии.
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