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В статье рассмотрены ключевые проблемы перехода национальной системы здравоохранения на новую платформу персонали-
зированной медицины и, в частности, педиатрии. В первой части, публикуемой в настоящем номере, анализируются наиболее 
важные из необходимых аспекты инфраструктуры новой модели. Приведены доказательства чрезвычайной актуальности вне-
дрения новой модели предиктивной, превентивной и персонализированной медицины (ПППМ). Результатом внедрения должны 
стать прорывные успехи в решении многих эпидемиологических, диагностических, лечебных, профилактических, социальных 
и экономических проблем. Подчеркнуто, что неонатология и педиатрия представляют собой важнейшее звено в этой парадигме. 
При рассмотрении потенциальной архитектоники указанной модели выявлены важные характеристики основных ее сегментов. 
Представлены диагностические принципы (генотипирование, таргетирование, динамический скрининг биомаркеров) и арсенал 
(геномика, протеомика, метаболомика, инструменты математического моделирования и др.) персонализированной медицины. 
Акцентируется внимание на необходимости создания информационных (глобальных, региональных и целевых) банков, необ-
ходимых  для  мониторинга  индивидуального  здоровья.  Обсуждается  необходимость  создания  нового  социального  механизма 
принятия решений о выборе превентивного протокола, минимизирующего риски заболевания или предупреждающего его разви-
тие. Рассмотрены четыре категории базовых программ медико-социального сопровождения лиц из категории риска. Приведены 
необходимые условия претворения в сферу практики этих программ. Обсуждены основные задачи и проблемы разработки прин-
ципов составления превентивно-профилактических и лечебно-реабилитационных протоколов персонализированной медицины.
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1. ИСТОРИЯ ВОПРОСА И АКТУАЛЬНОСТЬ 
ПРОБЛЕМЫ

Охрана здоровья является одной из важнейших 
функций современного цивилизованного госу-

дарства, а обеспечение национальной безопасности 
в сфере здравоохранения признается одним из прио-
ритетных направлений деятельности такого государ-
ства и общества в целом. Соответственно вопросы 
обеспечения национальной безопасности в сфере 

здравоохранения приобретают все более актуальное 
значение в цивилизованном сегменте экономики 
и политики.

Демографические показатели в РФ сохраняются 
на неудовлетворительно низком уровне по сравне-
нию с аналогичными показателями экономически 
развитых стран, иллюстрируя тем самым неблаго-
приятную для России демографическую ситуацию. 
А доминирующая по сей день «ремонтная» меди-
цина, будучи консервативной и необоснованно 

Ключевые слова: дети, здравоохранение, педиатрия, предиктивная, превентивная и персонализированная медицина (ПППМ).
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The article considers the key problems of the transition of the national health-care system to a new platform of personalized medicine 
and, in particular, pediatrics. The first part, published in this issue, analyzes the most important of the necessary aspects of the infra-
structure of the new model. Evidence is given of the extreme urgency of introducing a new model of predictive, preventive and person-
alized medicine (PPPM). The result of implementation should be breakthrough success in solving many epidemiological, diagnostic, 
curative, preventive, social and economic problems. It is emphasized that neonatology and pediatrics are the most important link in this 
paradigm. When considering the potential architectonics of  the model,  important characteristics of  its main segments are revealed. 
Diagnostic principles (genotyping, targeting, and dynamic screening of biomarkers) and arsenal (genomics, proteomics, metabolomics, 
mathematical modeling tools, etc.) of personalized medicine are presented. Attention is focused on the need to create information (glob-
al, regional and target-specific) banks that are necessary for monitoring individual health. The need to create a new social decision-mak-
ing mechanism for selecting a preventive protocol that minimizes the risks of the disease or prevents its development is discussed. Four 
categories of basic programs of medical and social support of persons from the risk category are considered. The necessary conditions 
for translating these programs into practice are presented. The main tasks and problems of developing the principles for the preparation 
of preventive-prophylactic and protocols of medical rehabilitation for personalized medicine were discussed.
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дорогой, безжалостно поглощает государственные 
резервы, не давая возможности сохранять здоро-
вье будущих поколений. На этом фоне, несмотря 
на колоссальные расходы, связанные с разработкой 
новейших технологий, показатели общей заболевае-
мости и особенно индексы хронизации заболеваний 
и инвалидизации населения продолжают неуклонно 
расти. Снижению продолжительности жизни спо-
собствует и увеличение смертности людей трудо-
способного возраста, значительная часть которых 
находится в зонах потенциальных рисков инвали-
дизации. Все это является сдерживающим фактором 
для обеспечения экономики кадровыми ресурсами 
и соответственно угрозой для национальной безо-
пасности в перспективе [1].

По сути, в существующей модели практического 
здравоохранения отсутствует ключевое звено – мо-
ниторинг индивидуального здоровья, в основе кото-
рого лежат активно разрабатываемые в развитых 
странах принципы персонализированной медицины. 
Именно это звено, основанное на раннем (доклини-
ческом) выявлении заболевания и последующих пре-
вентивно-профилактических, а позднее – лечебно-ре-
абилитационных мероприятиях, способно реально 
стабилизировать показатели заболеваемости и сни-
зить инвалидность трудоспособного населения, су-
щественно сократив традиционно высокие расходы 
на лечение уже заболевших людей.

Персонализированная медицина ставит основной 
задачей не совершенствование методов лечения уже 
существующих заболеваний, а предсказание вероят-
ности их возникновения, что может позволить сво-
евременно проводить превентивно-профилактические 
мероприятия для предупреждения их дальнейшего 
развития, улучшая состояние здоровья, повышая ка-
чество и увеличивая продолжительность активного 
(включая творческий) периода жизни. Само собой 
разумеется, что неонатология и педиатрия представ-
ляют собой важнейшее звено в этой парадигме. Тако-
го рода стратегия дает врачу реальную возможность 
вовремя принимать превентивные меры, персонализа-
ция которых окажет существенное влияние на демо-
графическую ситуацию и состояние национального 
генофонда [2].

2. ОСОБЕННОСТИ АРХИТЕКТОНИКИ 
ПЕРСОНАЛИЗИРОВАННОЙ МЕДИЦИНЫ  
КАК ОБНОВЛЯЕМОЙ МОДЕЛИ 
ЗДРАВООХРАНЕНИЯ

Персонализированная медицина оперирует доста-
точным арсеналом лечебно-диагностических, пре-
вентивно-профилактических и реабилитационных 
инструментов принципиально новых генераций, не-
обходимых для итоговой оценки предрасположенно-
сти пациента (или лица из группы риска) к развитию 
той или иной формы заболевания и принятия соот-
ветствующего протокола превентивно-профилакти-

ческих и лечебно-реабилитационных мероприятий. 
В связи с этим в настоящее время принято рассма-
тривать различные аспекты персонализированной 
медицины через призму такого понятия, как предик-
тивная, превентивная и персонализированная меди-
цина (ПППМ).

2.1. Сегмент предиктивной медицины
Предикция как начальный инструмент персона-

лизированной медицины предусматривает прогно-
зирование стадийности в развитии заболевания и, 
что еще важнее, направлена на выделение субпопуля-
ций пациентов, чувствительных к тем или иным ви-
дам лечения. Тщательное исполнение предиктивных 
мер позволяет паре «врач–пациент» действовать со-
вместно и активно. От пациента, в частности, такой 
подход потребует своевременной коррекции обра-
за жизни с регулярным наблюдением у специали-
ста-превентолога [3–5].

2.2. Сегмент превентивной медицины
Основная цель превентивного сегмента – здоро-

вый образ жизни, и именно поэтому превентивная 
медицина противостоит традиционной лечебно-пал-
лиативной медицине, выходя далеко за границы об-
щепринятой инфраструктуры здравоохранения [6, 7].

2.3. Сегмент персонализированной медицины
Персонализированная медицина – сравнительно 

новая отрасль здравоохранения, а ее технологическая 
составляющая – это комплекс превентивно-профи-
лактических и лечебно-диагностических меропри-
ятий, основанных на результатах исследования ин-
дивидуальных геномов, протеомов и метаболомов 
и ориентируемых на конкретного пациента [8].

2.4. Диагностические принципы и арсенал персона-
лизированной медицины

Что же должна сделать современная диагностика 
для решения задач персонализированной медицины?

Во-первых, уметь своевременно определять гене-
тическую предрасположенность к возникновению 
типовой патологии (этап генотипирования), рассчи-
тывая с высокой достоверностью количественный 
показатель риска, что позволяет проводить меропри-
ятия, предупреждающие развитие заболеваний.

Во-вторых, путем тестирования на биомаркеры 
оценивать стадию развития и форму патологическо-
го процесса, прогнозируя его течение с возможным 
возникновением осложнений и подбирая по итогам 
таргетирования превентивно-профилактический 
или лечебно-реабилитационный протокол.

В-третьих, за счет динамического скрининга био-
маркеров проводить и отслеживать реакции организ-
ма на терапию и хирургическое вмешательство.

Основой для решения вышеуказанных задач стано-
вятся базовые алгоритмы, позволяющие использовать 
для целевых мероприятий структуру клинико-диагно-
стических центров и поликлиник, обходя серьезные 
затраты из категории «койко-день». Фундаментальную 
основу персонализированной медицины составляют 
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геномика, протеомика, метаболомика и инструменты 
математического моделирования, в том числе относя-
щиеся к категории биоинформатики.

Так, используя адресный протокол геномного ска-
нирования, а также информацию, полученную из трех 
основополагающих источников – генеалогического 
древа, анамнеза заболевания и анамнеза жизни – сле-
дует выявить лиц, предрасположенных к развитию 
данного заболевания, формируя для второго этапа 
(этапа фенотипирования) соответствующие группы.

Отобранные по итогам первого (геномного) этапа 
лица обследуются с использованием целевых пане-
лей протеомных и метаболомных биомаркеров, с от-
слеживанием на доклинической стадии. Современные 
технологии фенотипирования (протеомный, имму-
номный и метаболомный скрининг) не только зна-
чительно повышают эффективность доклинической 
и предиктивной диагностики, но и за счет примене-
ния микробиочипов с различными типами детекции 
резко увеличивают пропускную способность учреж-
дений здравоохранения при профилактических об-
следованиях и диспансерных наблюдениях.

Созданный недавно молекулярный Атлас челове-
ческого протеома (Human Protein Atlas) [9], в котором 
успешно применен системный подход для поиска 
связей между экспрессией генов и межклеточной ко-
операцией, позволил точно оценить роль конкрет-
ных сигнальных путей на различных стадиях канце-
рогенеза. Именно эта энциклопедия и приоткрыла 
в практическом здравоохранении новую эру, обозна-
чив переход от диагностики и лечения среднеста-
тических форм заболеваний к системной работе со 
здоровьем конкретного индивидуума. Это дало ощу-
тимый толчок к развитию персонализированной ме-
дицины, где на смену методикам массовых манипу-
ляций с пациентом приходят персонализированные 
«омикс»-протоколы диагностики и персонализиро-
ванная таргетная терапия.

Аккумулируемые в ходе обследования результаты 
гено- и фенотипирования, подвергнутые компью-
терной обработке, будут использоваться в создании 
информационных (глобальных, региональных и це-
левых) банков, необходимых для мониторинга ин-
дивидуального здоровья. Недалек и тот день, когда 
для оценки мультифакторного заболевания мы смо-
жем определять весь комплекс генов предрасполо-
женности и продуктов их экспрессии, формируя  
«генетический паспорт» индивидуума. В итоге и врач, 
и сам индивидуум (в случае ребенка – его родите-
ли) становятся обладателями информации о рисках 
развития предполагаемого заболевания и участвуют 
в принятии решений о выборе превентивного прото-
кола, минимизирующего риски заболевания или пре-
дупреждающего его развитие [10, 11].

Суть обновления медицинской парадигмы будет 
заключаться в первую очередь в том, что существу-
ющая модель взаимодействия лечащего врача, меди-

цинской сестры и пациента постепенно будет вытес-
няться моделью «медицинский советник – здоровый 
человек (родители здорового ребенка)». При этом 
в подготовку врача и медицинской сестры как пар-
тнеров нового поколения должны быть внесены ра-
дикальные реформы, объединяющие аспекты проце-
дурного плана и арсенал медицинской информатики, 
объясняющий процедуру биомаркирования и тар-
гетирования. Ведь именно биомаркеры дали толчок 
мультитаргетной терапии и обосновали принципы 
селекции лекарственных препаратов, способных 
оказывать превентивно-профилактические и лечеб-
но-реабилитационные эффекты индивидуального 
характера, препятствующие прогрессированию забо-
левания [12, 13].

Предлагаемые пациенту (родителям больного 
ребенка) или лицам из групп риска программы бу-
дут принадлежать к четырем базовым категориям, 
а именно:
1. программы доклинической и/или предиктивной 

диагностики заболевания или синдрома с оцен-
кой рисков трансформации стадии доклинической 
патологии в стадию клинической манифестации 
и предикцией клинической формы заболевания 
с полным спектром возможных осложнений;

2. программы предиктивной диагностики синдрома 
генорезистентности к лекарственным препаратам 
с разработкой персонифицированных протоколов 
терапии на основе фармакогеномики и фармако-
протеомики [14];

3. программы лечения и профилактики с использо-
ванием персонифицированных протоколов с адрес-
ной доставкой лекарственного препарата к соот-
ветствующим мишеням, составляющим основу 
патогенеза данной формы заболевания у конкрет-
ного пациента на этом отрезке времени;

4. программы по управлению собственным здоро-
вьем с использованием ресурсов, инструментов 
и средств фармакокоррекции, фармакопрофилак-
тики и фармакотерапии с целью превенции пато-
логических состояний и реабилитации [15, 16].
Для претворения в сферу практики каждой из вы-

шеуказанных программ потребуются:
• современные технологии генодиагностики, по-

зволяющие в рамках принципиально новых алго-
ритмов эффективно работать с индивидуальными 
генофондами и соответствующими геномными 
банками;

• современные технологии протеомики, иммуно-
мики и метаболомики, открывающие прямой до-
ступ к информации о биомаркерах и биопредик-
торах в соответствии с задачами предложенной 
пациенту программы и при его предварительном 
согласии как заранее «просвещенного» пациента 
или лица из группы риска;

• целевое использование врачом по согласованию 
с пациентом, его родителями или лицом из груп-
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пы риска информации, получаемой из банков дан-
ных, включая банки генетических паспортов;

• разработка индивидуальных поправок к серий-
ным алгоритмам персонифицированной диагно-
стики, лечения и реабилитации, отражающим 
генетические особенности индивидуума с учетом 
состояния эндомикробиома и влияния факторов 
внешней среды [16];

• результаты оценки тестирования формируемых 
у обследуемого лица ответных реакций со стороны 
потенциальных фармако-терапевтических мише-
ней на применяемые в целях превенции или лече-
ния таргетные лекарственные препараты;

• разработка при необходимости для каждого кон-
кретного обследуемого лица, планируемого к восста-
новительной терапии, индивидуальных протоколов 
получения плюрипотентных стволовых клеток с на-
бором адресных функций, соответствующих задачам 
предложенного пациенту или родителям больного 
ребенка персонифицированного протокола;

• разработка персонифицированных протоколов мо-
лекулярной визуализации за основными функция-
ми органов и тканей пациента в ходе мониторинга;

• презентация пилотных дидактических курсов 
для медицинских аудиторий и пациентов в сфе-
рах, имеющих отношение к персонализированной 
медицине [17].
Вместе с тем подавляющее большинство хрони-

ческих заболеваний развивается при сочетании ге-
нетических дефектов и внешних факторов, в связи 
с чем многие геномные риски так и не реализуют-
ся на протяжении всей жизни лиц из группы риска. 
В какой же момент врачу-превентологу нужно начи-
нать бить тревогу?

Типовой пример – неблагоприятные реакции 
на лекарственные препараты. Они стоят на пятом 
месте среди причин смертности в США, а стоимость 
обслуживания неблагоприятных реакций составляет 
78–117 млрд долл. в год, что превышает ежегодную 
стоимость всех затрат на лечение. Поэтому опреде-
ление генетических вариаций, ответственных за по-
бочное действие медикаментов, позволит значитель-
но повысить эффективность персонифицированной 
терапии, предотвратить назначение потенциально 
опасных препаратов и определять индивидуально до-
пустимые дозы.

Выходом из ситуации является идентификация 
у обследуемого лица стандартизированного пакета 
диагностических биомаркеров – именно их наличие 
указывает не на прогнозируемые риски, а на реаль-
но начавшийся патологический процесс, с одной 
стороны, и на оптимальный пакет таргетных ле-
карственных препаратов, с другой. Следовательно, 
определение генетической предрасположенности 
к появлению побочных реакций на установленные 
лекарства жизненно необходимо, а как можно более 
раннее генетическое тестирование, в основу которого 

положены панели соответствующих геномных био-
маркеров, медленно, но верно входит в ежедневную 
педиатрическую практику, формируя новое направ-
ление в деятельности врача и медицинской сестры – 
клиническую фармакогеномику [14, 18].

Высокую эффективность в работе современных 
врачей-превентологов, врачей-клиницистов и меди-
цинских сестер новой генерации доказала и метабо-
ломика, проявив свой неограниченный потенциал: 
• при обнаружении врожденных и наследственных 

нарушений метаболизма,
• вызванных эндогенными и экзогенными факто-

рами,
• при трансплантациях органов (до и после),
• при изучении токсичности лекарственных препа-

ратов,
• при анализе реакций организма на лекарства 

(фармакогеномика),
• при определении индивидуальных особенностей 

реакции организма на различные пищевые про-
дукты (нутриномика).
Сегодня в персонализированной медицине уже 

разрабатываются протоколы сканирования, по-
зволяющие оценивать итоговую функциональную 
активность тестируемых генов в совокупности – 
как на уровне транскрипции и посттранскрипци-
онного процессинга, так и на последующих этапах 
трансляции и посттрансляционных модификаций 
с последующим формированием метаболомных се-
тей. Таким образом, конструируя виртуальный про-
токол доклинической и предиктивной диагностики 
с последующим этапом превентивно-профилакти-
ческих и лечебно-реабилитационных мероприятий, 
необходимо включать в его структуру определен-
ный набор селектируемых биомаркеров, необходи-
мых для:
• создания геномной карты пациента или лица 

из группы риска;
• построения протеомных и метаболомных карт 

различных типовых патологических процессов 
с исчерпывающим анализом их динамики в ходе 
патогенеза;

• скрининга и идентификации путей передачи сиг-
налов, приводящих к индукции патогенеза;

• идентификации биомаркеров и биопредикторов 
в целях диагностики и мониторинга ответа ор-
ганизма на фармакопревентивные мероприятия 
(как, например, оценка состояния противоопухо-
левого иммунитета).
2.4.1. Хранение и использование данных. Итоги 

диагностического типирования после компью-
терной обработки используются в создании еди-
ных информационных баз (как банков электронных 
историй болезни и медицинской документации, 
так и биобанков), необходимых для мониторинга 
(с использованием мобильных телесистем и облач-
ных технологий) индивидуального здоровья. По-
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этому предмет клинической информатики – науки 
о накоплении, передаче, обработке информации 
об организме больного и медицинских системах, 
а также информационных процессах при патоло-
гических состояниях – требует особого (вероят-
ностного) подхода для догоспитального периода 
оказания помощи, в рамках которого совершается 
большинство ошибок.

Задачи клинической информатики сфокусирова-
ны на компьютерных приложениях для обработки, 
анализа и представления медицинских данных. Раз-
делы клинической информатики охватывают следу-
ющие виды деятельности:
• электронные истории болезни;
• медицинские информационные системы;
• системы поддержки принятия решений и экс-

пертные системы;
• технологии Medical Data Mining (MDM).

При создании единых информационных систем 
разных уровней глобализации и клинического мас-
штабирования сегодня используются не только ба-
зовые станции, но и система мобильных телекомму-
никационных платформ, а также новейшие сетевые 
облака (network cloudy technologies). Особое внимание 
уделяется в последнее время приватным облакам 
(с соответствующей защитой – private cloudy security), 
которые широко применяются как в ежедневной 
клинической практике, так и в потоке научных ис-
следований с последующим таргетированием лекар-
ственных препаратов [19, 20].

Важной вехой в становлении информационных се-
тей стал проект по секвенированию генома, с началом 
реализации которого биоинформатика перестала быть 
только вспомогательным инструментом, оказывая се-
рьезное влияние на медицину, использующую инстру-
менты моделирования для прогнозирования поведения 
сложных биологических систем (имитации роста опу-
холей, 3D-принтинга и т.п.). К числу наиболее акту-
альных задач биоинформатики относятся:
• создание компьютерных баз данных для хранения 

информации о структуре и функции биологиче-
ских объектов на всех уровнях их иерархии;

• разработка компьютерных методов анализа гено-
мов и изучение их информационного содержания;

• создание математических моделей функциониро-
вания здоровых и пораженных патологическим 
процессом клеток на основе информации, запи-
санной в их геномах, протеомах и метаболомах;

• разработка основ клинической фармакологии.
Раздел же биоинформатики, посвященный разра-

ботке методов машинной интерпретации документов 
в свободной форме, получил название процессинг 
естественного языка (Natural language processing). Эти 
методы применяются в молекулярной патологии 
для извлечения новой информации о патологических 
дефектах генов, белков и их взаимосвязях, что необ-
ходимо для макетирования протоколов предиктив-

ной и доклинической диагностики с последующей 
разработкой персонализированных протоколов пре-
вентивно-профилактической и лечебно-реабилита-
ционной терапии [21, 22].

2.5. Принципы  превентивно-профилактических 
и лечебно-реабилитационных протоколов персонализи-
рованной медицины

Построение стратегии и тактики превенции, про-
филактики и реабилитации на основе доклинической 
и предиктивной диагностики (и мониторинга) должно 
учитывать два важных момента, а именно:
• приостановку/блокаду патологического процесса 

(например, хронического воспаления – для забо-
леваний аутоиммунной и инфекционной приро-
ды; малигнизации с профилактикой и превенцией 
метастазирования – для заболеваний опухолевой 
природы);

• восстановление морфофункционального ресурса 
органа или ткани, независимо от формы первич-
ного патологического состояния.
К ключевым факторам биопредикции (раннего 

прогнозирования), которые определяют риски за-
болеваний, следует отнести факторы «насторожен-
ности» в их современной трактовке. Так, фактор 
«онкологической настороженности», используемый 
для выявления предраковых состояний, предусма-
тривает обязательную идентификацию единичных 
(циркулирующих в организме) трансформированных 
клеток, включая стволовые клетки-предшественники 
канцерогенеза, что крайне продуктивно для:
• доклинической диагностики рака в стадии латен-

ции (предрака) на этапе диспансеризации;
• своевременной оценки совокупных рисков мета- 

стазирования по итогам протоколов сканирова-
ния и молекулярной визуализации;

• мониторинга лечения и прогнозирования возмож-
ных рецидивов [11, 23–25].
Как следует из вышеизложенного, реализация 

целей и задач персонализированной медицины обе-
спечит со временем переход от системы, ориентиро-
ванной на лечение заболевания, к системе охраны 
индивидуального здоровья и программам по управле-
нию здоровьем собственным. Последние отличаются 
яркой превентивно-профилактической направлен-
ностью и ориентированы, в первую очередь, на оп-
тимизацию репродуктивных и педиатрических тех-
нологий и стабилизацию национальных генофондов 
в целом [26–30].

Преодолевая по ходу работы с каждым конкрет-
ным пациентом или лицом из группы риска мно-
гочисленные барьеры, врачи-клиницисты при-
меняют превентивно-профилактические меры 
с нарастающей интенсивностью, обозначая новые 
площадки для лекарств принципиально новых поко-
лений и достигая эффектов, ранее не имевших ана-
логов в практической медицине. При этом и работы 
по созданию Центров превентивной и персонали-
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зированной медицины ведутся в развитых странах 
с нарастающей скоростью. По сути, мы находимся 
на грани глобальных перемен, которые иллюстриру-
ют переход от достаточно консервативной системы 

здравоохранения, ориентированной на лечение забо-
леваний, к системе, сосредоточенной на защите ин-
дивидуального здоровья, в том числе путем управле-
ния собственным здоровьем.
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