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Введение
Развитие технологий генетического тестирования спо-

собствовало установлению генетической причины многих 
заболеваний сердечно-сосудистой системы, уточнению 
патогенетических механизмов и разработке эффектив-
ной терапии. В настоящее время описано более 2,5 тыс. 
моногенных наследственных синдромов с вовлечением 
в патологический процесс сердца и/или сосудов. Нару-
шения со стороны сердечно-сосудистой системы часто 
наблюдаются при хромосомных болезнях, моногенных 
синдромах врожденных пороков развития. Помимо это-
го, известны генетические гетерогенные группы заболе-
ваний с преимущественным поражением сердечно-сосу-
дистой системы, самыми распространенными из которых 
являются гипертрофическая кардиомиопатия, семейная 
гиперхолестеринемия и синдром удлиненного интервала 
QT. Наследственные заболевания сердечно-сосудистой 
системы нередко приводят к внезапной сердечной смер-
ти (ВСС) подростков или молодых людей [1]. 

По мере того, как мы узнаем больше о генетических 
причинах этих состояний, становится очевидным, что ин-
формация о результатах генетического тестирования па-
циента важна не только для него самого, но и для его род-
ственников. Тот факт, что для все большего числа болезней 
установлена генетическая причина, влияет на стратегию 
оказания медицинской помощи и семейной профилакти-
ки этих заболеваний, основными компонентами которой 
становятся генетическое тестирование и генетический 
скрининг. Наследственные заболевания сердечно-сосуди-
стой системы, таким образом, представляют собой при-
мер плодотворного сотрудничества специалистов разных 
областей (генетиков, кардиологов, хирургов, неврологов и 
др.) [2]. Однако при генетическом тестировании и скринин-
ге нередко возникают этические проблемы. Эти проблемы 
во многом схожи с этическими проблемами генетического 
тестирования и скрининга в других областях медицины, 
однако они имеют некоторую специфику, связанную с осо-
бенностями клинических проявлений и оказания медицин-
ской помощи при наследственных сердечно-сосудистых 
заболеваниях (ССЗ). Этические проблемы генетического 
тестирования в основном касаются вопросов использова-
ния личной генетической информации и решаются в рам-
ках защиты автономии пациента, принципов благодеяния, 
непричинения вреда и справедливости.

Генетическое тестирование и медико-генетическое 
консультирование

Благодаря высокопроизводительным методам анали-
за генома, генетическое тестирование на наследствен-
ные заболевания сердечно-сосудистой системы дает 
информацию, которую невозможно получить при про-
ведении других клинико-лабораторных исследований. К 
преимуществам генетического тестирования относятся 
неинвазивность, потенциально высокая диагностическая 
точность, возможность раннего обнаружения заболева-
ния и профилактического вмешательства при некоторых 
курабельных генетических состояниях [3]. Идентифи-
кация патогенного варианта в гене является ключевым 
аспектом оценки прогноза течения заболевания и выбора 
тактики медицинского наблюдения и лечения пациента, 
а также для оценки риска заболевания у его потомков и 
родственников. Генетическое тестирование стало стан-
дартом обследования, особенно пациентов с известным 
семейным анамнезом [3, 4].

Генетическое консультирование должно проводиться 
как до, так и после генетического тестирования, чтобы га-
рантировать, что пациенты понимают его преимущества 
и ограничения. До теста необходимо информировать па-
циентов о механизмах рассматриваемого наследствен-
ного заболевания и значении тестирования для больного 
и его родственников, а также получить информированное 
согласие на тестирование.

Основной целью дотестового консультирования по 
существу является необходимость добиться понимания 
пациентами процесса и последствий генетического те-
стирования для себя и членов семьи, возможностей и 
ограничений различных видов генетического тестирова-
ния [5–7]. Пациенту должно быть разъяснено, что выяв-
ленный в результате генетического тестирования вариант 
последовательности ДНК в гене, приводящем к наслед-
ственному заболеванию, может находиться в континууме 
от доброкачественного до патогенного, а идентификация 
вариантов неопределенного значения может потребовать 
дальнейшего семейного обследования для выяснения его 
патогенности [8]. Также следует обсудить вероятность из-
менения классификации выявленного варианта по мере 
накопления данных [9]. Должна быть обсуждена и про-
блема неполной пенетрантности, особенно при обследо-
вании членов семьи пациента. Показано, что пенетрант-
ность многих распространенных патогенных вариантов 
последовательности ДНК ниже, чем оценивалась перво-
начально, вследствие чего у части лиц с выявленными па-
тогенными вариантами клинических проявлений не будет 
на протяжении всей жизни [10]. Однако такие результаты 
тестирования могут вызвать повышенную тревожность 
пациента, избыточное использование дополнительных 
обследований и профилактических вмешательств, что 
приведет к увеличению расходов на здравоохранение, а 
иногда может вызвать ятрогенные заболевания [11].

С другой стороны, если не удалось выявить патоген-
ный вариант, это не означает отсутствие в семье наслед-
ственного заболевания. Существует огромная разница 
между утверждениями «пациент не подвержен риску за-
болевания» и «генетические факторы, повышающие риск 
заболевания, не выявлены». Но эта разница часто непра-
вильно понимается пациентами, что может привести к 
проблеме ложного убеждения [12]. В результате бдитель-
ность в отношении своего здоровья может снизиться, и 
больные могут остаться без должного медицинского на-
блюдения, полагая, что они не подвержены повышенно-
му риску развития заболевания, или что этот риск у них 
полностью отсутствует.

Задача врача-генетика  помочь пациентам понять 
биологическую основу болезни и принять личные реше-
ния о том, как жить в долгосрочной перспективе. Решение 
остается за пациентом, но врач можем помочь ему учесть 
различные факторы, которые могут иметь значение для 
оказания ему медицинской помощи, формирования жиз-
ненных и репродуктивных планов,  о которых он не думал 
[13]. При этом для реализации принципа защиты автоно-
мии личности важно признание права пациентов не знать 
свой генетический статус и риск заболевания [14]. Реше-
ние о генетическом тестировании является личным, на 
него влияет ряд факторов, которые врач не всегда может 
полностью оценить. Пациент, вероятно, будет принимать 
во внимание предполагаемую излечимость и предотвра-
тимость заболевания, а также восприятие своего личного 
риска [15].
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пациента, избыточное использование дополнительных 
обследований и профилактических вмешательств, что 
приведет к увеличению расходов на здравоохранение, а 
иногда может вызвать ятрогенные заболевания [11].

С другой стороны, если не удалось выявить патоген-
ный вариант, это не означает отсутствие в семье наслед-
ственного заболевания. Существует огромная разница 
между утверждениями «пациент не подвержен риску за-
болевания» и «генетические факторы, повышающие риск 
заболевания, не выявлены». Но эта разница часто непра-
вильно понимается пациентами, что может привести к 
проблеме ложного убеждения [12]. В результате бдитель-
ность в отношении своего здоровья может снизиться, и 
больные могут остаться без должного медицинского на-
блюдения, полагая, что они не подвержены повышенно-
му риску развития заболевания, или что этот риск у них 
полностью отсутствует.

Задача врача-генетика  помочь пациентам понять 
биологическую основу болезни и принять личные реше-
ния о том, как жить в долгосрочной перспективе. Решение 
остается за пациентом, но врач можем помочь ему учесть 
различные факторы, которые могут иметь значение для 
оказания ему медицинской помощи, формирования жиз-
ненных и репродуктивных планов,  о которых он не думал 
[13]. При этом для реализации принципа защиты автоно-
мии личности важно признание права пациентов не знать 
свой генетический статус и риск заболевания [14]. Реше-
ние о генетическом тестировании является личным, на 
него влияет ряд факторов, которые врач не всегда может 
полностью оценить. Пациент, вероятно, будет принимать 
во внимание предполагаемую излечимость и предотвра-
тимость заболевания, а также восприятие своего личного 
риска [15].
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Основная этическая дилемма состоит в противоречии 
между этическими принципами благотворительности и 
непричинения вреда, с одной стороны, и уважения авто-
номии пациента, с другой. Эти принципы являются цен-
тральными в медицинской этике. Если пациент, восполь-
зовавшись правом не знать свой генетический статус, не 
пройдет обследование, он может упустить возможность 
лечения и дородовой диагностики наследственного забо-
левания у ребенка [16].

Чтобы найти баланс между этими этическими принци-
пами, важно, чтобы врач и пациент рассмотрели клини-
ческую и личную полезность теста. Клиническая полез-
ность – это его полезность для учета в тактике лечения 
и ведения пациента, в то время как личная полезность 
учитывает психосоциальные эффекты, планирование 
семьи, изменение образа жизни и ценность информации 
для пациента и его семьи [17]. 

Дополнительные этические проблемы могут возни-
кать, если изменения ДНК, способные вызвать наслед-
ственное кардиологическое заболевание, выявлены в ре-
зультате научного исследования. Многие исследователи 
хотят поступать правильно в отношении использования 
индивидуальных результатов генетических исследова-
ний, но не понимают, что именно является правильным. 
Рабочая группа Национального института сердца, легких 
и крови (NHLBI) подготовила рекомендации по этическим 
аспектам сообщения результатов генетического тестиро-
вания участникам исследований, ключевыми аспектами 
которых являются оценка серьезности находки опреде-
ленного варианта последовательности ДНК для здоровья 
участника, имеющихся доказательств, связанных с этим 
рисков, наличие терапевтических или профилактических 
вмешательств или других доступных действий, которые 
могут изменить клиническое течение болезни, информи-
рованное согласие участника исследования на получе-
ние результатов [18].

Семейная профилактика наследственных  
сердечно-сосудистых заболеваний

Семейный характер наследственных ССЗ позволяет 
проводить профилактику заболевания у родственников 
пробанда, используя каскадный скрининг или прогности-
ческое тестирование бессимптомных родственников [19, 
20]. Прогностическое генетическое тестирование важно с 
точки зрения общественного здравоохранения, поскольку 
оно позволяет идентифицировать носителей патогенных 
вариантов последовательности ДНК, за которыми нужно 
наблюдать, проводить периодические обследования и 
при необходимости своевременно лечить, и неносите-
лей, которые не нуждаются в наблюдении и обследова-
нии и которых можно успокоить. Прогностическое гене-
тическое тестирование как часть стратегии клинического 
скрининга считается рентабельным.

Австралийско-новозеландское общество кардиохи-
рургов и торакальных хирургов (ANZSCTS) и Кардиологи-
ческое общество Австралии и Новой Зеландии (CSANZ) 
предложили двухэтапное генетическое тестирование при 
наследственных заболеваниях сердечно-сосудистой си-
стемы, неотъемлемой частью которого является генети-
ческое консультирование [21]. Первым этапом проводит-
ся обследование пациента, включающее установление 
клинического диагноза, выбор генетического теста, ме-
дико-генетическое консультирование до и после генети-
ческого теста, интерпретацию полученных результатов 

опытными специалистами. Вторым этапом проводится 
каскадное генетическое тестирование бессимптомных 
родственников из группы риска, которое также включает 
медико-генетическое консультирование до и после тести-
рования [21].

С 1994 по 2014 гг. действовала общенациональная 
субсидируемая государством программа каскадного скри-
нинга для выявления пациентов с семейной гиперхоле-
стеринемией в Нидерландах [22]. За это время были иден-
тифицированы и внесены в центральную национальную 
базу данных более 28 000 пациентов. Начиная с 2014 г.,  
скрининг на семейную гиперхолестеринемию включен в 
базовое медицинское обслуживание населения Нидер-
ландов. Генетическое тестирование на семейную гипер-
холестеринемию включено в Австралийскую программу 
Medicare [23]. В 2018 г. в рамках централизованной про-
граммы скрининга в Западной Австралии определяли 
эффективность каскадного скрининга на семейную ги-
перхолестеринемию по количеству впервые выявленных 
родственников с семейной гиперхолестеринемией на 
один индексный случай и пропорциональному снижению 
уровня холестерина липопротеидов низкой плотности 
после лечения [24]. Отмечено, что генетический каскад-
ный скрининг, проводимый централизованно, является 
весьма эффективной и приемлемой стратегией для вы-
явления и профилактики заболевания в Австралии. В 
Нидерландах при семейном скрининге на гипертрофиче-
скую кардиомиопатию проводят повторные клинические 
обследования пациентов с 10–12 лет до пожилого воз-
раста с применением эхокардиографии и электрокардио-
графии [25]. Генетическое тестирование до 2012 г. заклю-
чалось в прямом секвенировании генов MYBPC3, MYH7, 
MYL2, MYL3, TNNT2, TNNI3, CSRP3, TCAP, TPM1, ACTC1 
и TNNC1, а с 2012 г. проводится секвенирование следую-
щего поколения 48 генов, связанных с кардиомиопатией 
[25]. Данный скрининг в Нидерландах финансируется за 
счет программ базового медицинского обслуживания.

Несмотря на успешные программы каскадного скри-
нинга, примеры которых приведены выше, было пока-
зано, что генетическую консультацию посетило лишь 
ограниченное число родственников пациентов с наслед-
ственными ССЗ: 60% родственников посетили генетиче-
скую консультацию, большинство из них (68,6%) – в пер-
вый год после получения информации о риске [26]. Чаще 
обращались в консультацию родственники первой степе-
ни родства, женского пола, имеющие риск синдрома пер-
вичной аритмии, клинические проявления заболевания 
сердца, не имевшие детей, а также родственники первой 
степени родства младше 40 лет, умершие от ВСС. По 
мнению авторов, некоторые родственники не информи-
рованы или недостаточно информированы о риске и воз-
можностях генетического тестирования, или существуют 
препятствия для генетического консультирования. Воз-
можно, что родственники, не посетившие врача-генетика, 
приняли сознательное и информированное решение не 
проходить прогностическое тестирование. Некоторые из 
них могут воздерживаться от генетического обследова-
ния из-за финансовых препятствий, таких как расходы 
на генетическое консультирование и прогностическое 
тестирование или возможные проблемы со страховани-
ем. Во многих системах здравоохранения родственники 
пациента, не имеющие проявлений болезни, должны 
сами оплачивать (полностью или частично) генетиче-
ское консультирование и прогностическое тестирование.  
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Поскольку было доказано, что прогностическое тестиро-
вание на наследственные заболевания сердечно-сосуди-
стой системы является рентабельным, включение затрат 
на генетическое консультирование и прогностическое 
тестирование в существующие системы здравоохране-
ния может помочь преодолеть финансовые препятствия 
для каскадного скрининга родственников пациентов [27]. 
Среди причин, по которым родственники пациентов от-
кладывают прогностическое тестирование, указываются 
беспокойство, страх перед проблемами со страховкой, 
недоступностью образования или определенных видов 
профессиональной деятельности [28–30]. Однако даже 
при устранении этих причин часть родственников не по-
сетили генетическую консультацию в течение десятиле-
тия после получения информации.

Большая часть этических и юридических дискуссий о 
генетическом тестировании для семейной профилактики 
наследственных болезней сосредоточена на том, как наи-
лучшим образом сбалансировать конфиденциальность 
человека, который проходит тестирование, с интереса-
ми его/ее родственников. Постоянный вопрос в практике 
генетического консультирования: должен ли врач-гене-
тик поощрять и даже убеждать пациентов делиться сво-
ей личной медицинской и генетической информацией с 
родственниками и близкими? Если один человек в семье 
подвержен риску развития серьезной наследственной 
сердечно-сосудистой патологии, то генетическое тестиро-
вание и медицинское наблюдение могут быть полезными 
для снижения заболеваемости и/или смертности других 
членов семьи. Когда это объясняется пациенту, обычно он 
передает необходимую информацию родственникам [13].

Этические основания для раскрытия конфиденциаль-
ных личных данных пациента требуют учета вреда и пре-
имуществ раскрытия, серьезности и предотвратимости 
заболевания. Особенно важно, чтобы здоровые, но име-
ющие риск родственники могли принять меры для пре-
дупреждения хотя бы некоторых из вероятных проблем 
со здоровьем. С этической точки зрения, ответственность 
за предупреждение родственников о риске заболева-
ния возрастает по мере увеличения его серьезности и 
вероятности угрозы для жизни родственников, а также 
при условии, что конкретные медицинские и профилак-
тические вмешательства могут значительно снизить или 
устранить опасность. Учитывая сложность и неопреде-
ленность таких оценок, нет явного императива для обя-
занности предупреждать родственников. Большинство 
семейных конфликтов вокруг этих проблем разрешают-
ся путем многократного взаимодействия и консультиро-
вания пациентов [31]. Генетики обычно справляются со 
сложными семейными ситуациями на практике, поддер-
живая связи с пациентом и пытаясь убедить его раскрыть 
соответствующую информацию своим родственникам. 
В исключительных случаях может возникнуть необхо-
димость раскрыть информацию о человеке вопреки его 
желанию. В зависимости от юрисдикции эта проблема 
решается по-разному. В Великобритании Генеральный 
медицинский совет выпустил руководство по этому по-
воду. В законодательстве Франции подчеркнут семейный 
долг пациента передать информацию о себе родствен-
никам, имеющим повышенный риск заболевания [13]. К 
сожалению, в российском законодательстве механизм 
преодоления конфиденциальности пациента для поль-
зы его родственников при наследственной патологии не 
предусмотрен.

Прогностический генетический тест может быть поле-
зен в клиническом и медицинском смысле, поскольку он 
позволяет оптимально вести пациента с риском наслед-
ственного заболевания. Однако при отсутствии доступ-
ного вмешательства, которое можно было бы рекомен-
довать для лечения или профилактики, преимущества 
тестирования могут стать менее очевидными, так что 
рассмотрение вероятного личного воздействия результа-
тов тестирования на человека и его родственников мо-
жет быть ключевым фактором при принятии решения о 
прохождении теста. У пациента может возникнуть силь-
ное противоречие между желанием узнать, что результат 
благоприятен, и страхом узнать неблагоприятный резуль-
тат. Например, при гипертрофической кардиомиопатии 
родители могут организовать прогностическое генетиче-
ское тестирование своих детей, а затем сожалеть о сво-
ем решении [13].

Вторичные или случайные находки 
при генетическом тестировании 
и оппортунистический скрининг

Оппортунистический скрининг подразумевает прове-
дение различных тестов (исследований) для выявления 
заболевания или факторов риска при обращении челове-
ка за любой медицинской помощью или советом специ-
алиста. В Великобритании и Австралии большая часть 
населения проходит осмотр врачом общей практики не 
реже одного раза в  три года с возможностью пройти об-
следование на семейную гиперхолестеринемию в рам-
ках обычных клинических консультаций [32]. Подобные 
оппортунистические подходы позволяют идентифициро-
вать пациентов с высоким риском заболевания.

Технологии секвенирования генома все чаще исполь-
зуются в клинике в диагностических целях, однако при 
проведении такого обследования возможно получение 
информации о пациенте, которая не имеет отношения к 
первоначальному поводу для тестирования, но позволяет 
идентифицировать варианты последовательности ДНК, 
которые могут привести к наследственному заболеванию 
(в том числе кардиологическому) в будущем и, таким об-
разом, иметь клиническое значение. Это так называемые 
вторичные или случайные находки. В большинстве слу-
чаев при вторичной находке при клинической оценке у 
пациента не будет выявлено ожидаемого фенотипа ССЗ, 
связанного с вариантом, идентифицированным генетиче-
ским тестом, а нередко не будет и семейного анамнеза 
ССЗ. В таком случае перед врачом возникает вопрос: что 
делать с человеком, у которого был идентифицирован 
предположительно патогенный вариант без фенотипа и 
семейного анамнеза заболевания?

Вторичные (случайные) находки становятся особенно 
актуальными, потому что пациентам все чаще проводят 
секвенирование экзома или генома. За исключением слу-
чаев, когда генетическое тестирование ограничивается 
только известными генами, связанными с представляю-
щим интерес заболеванием, патогенные или вероятно 
патогенные варианты в генах, не связанных с этим забо-
леванием (например, вариант, вызывающий гипертрофи-
ческую кардиомиопатию у пациента, тестируемого на на-
следственное злокачественное новообразование), могут 
быть обнаружены довольно часто, что позволяет выявить 
пациентов на доклинической стадии и осуществить тера-
певтическое и профилактическое вмешательство [20]. В 
2013 г. Американская коллегия медицинской геномики 
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Основная этическая дилемма состоит в противоречии 
между этическими принципами благотворительности и 
непричинения вреда, с одной стороны, и уважения авто-
номии пациента, с другой. Эти принципы являются цен-
тральными в медицинской этике. Если пациент, восполь-
зовавшись правом не знать свой генетический статус, не 
пройдет обследование, он может упустить возможность 
лечения и дородовой диагностики наследственного забо-
левания у ребенка [16].

Чтобы найти баланс между этими этическими принци-
пами, важно, чтобы врач и пациент рассмотрели клини-
ческую и личную полезность теста. Клиническая полез-
ность – это его полезность для учета в тактике лечения 
и ведения пациента, в то время как личная полезность 
учитывает психосоциальные эффекты, планирование 
семьи, изменение образа жизни и ценность информации 
для пациента и его семьи [17]. 

Дополнительные этические проблемы могут возни-
кать, если изменения ДНК, способные вызвать наслед-
ственное кардиологическое заболевание, выявлены в ре-
зультате научного исследования. Многие исследователи 
хотят поступать правильно в отношении использования 
индивидуальных результатов генетических исследова-
ний, но не понимают, что именно является правильным. 
Рабочая группа Национального института сердца, легких 
и крови (NHLBI) подготовила рекомендации по этическим 
аспектам сообщения результатов генетического тестиро-
вания участникам исследований, ключевыми аспектами 
которых являются оценка серьезности находки опреде-
ленного варианта последовательности ДНК для здоровья 
участника, имеющихся доказательств, связанных с этим 
рисков, наличие терапевтических или профилактических 
вмешательств или других доступных действий, которые 
могут изменить клиническое течение болезни, информи-
рованное согласие участника исследования на получе-
ние результатов [18].

Семейная профилактика наследственных  
сердечно-сосудистых заболеваний

Семейный характер наследственных ССЗ позволяет 
проводить профилактику заболевания у родственников 
пробанда, используя каскадный скрининг или прогности-
ческое тестирование бессимптомных родственников [19, 
20]. Прогностическое генетическое тестирование важно с 
точки зрения общественного здравоохранения, поскольку 
оно позволяет идентифицировать носителей патогенных 
вариантов последовательности ДНК, за которыми нужно 
наблюдать, проводить периодические обследования и 
при необходимости своевременно лечить, и неносите-
лей, которые не нуждаются в наблюдении и обследова-
нии и которых можно успокоить. Прогностическое гене-
тическое тестирование как часть стратегии клинического 
скрининга считается рентабельным.

Австралийско-новозеландское общество кардиохи-
рургов и торакальных хирургов (ANZSCTS) и Кардиологи-
ческое общество Австралии и Новой Зеландии (CSANZ) 
предложили двухэтапное генетическое тестирование при 
наследственных заболеваниях сердечно-сосудистой си-
стемы, неотъемлемой частью которого является генети-
ческое консультирование [21]. Первым этапом проводит-
ся обследование пациента, включающее установление 
клинического диагноза, выбор генетического теста, ме-
дико-генетическое консультирование до и после генети-
ческого теста, интерпретацию полученных результатов 

опытными специалистами. Вторым этапом проводится 
каскадное генетическое тестирование бессимптомных 
родственников из группы риска, которое также включает 
медико-генетическое консультирование до и после тести-
рования [21].

С 1994 по 2014 гг. действовала общенациональная 
субсидируемая государством программа каскадного скри-
нинга для выявления пациентов с семейной гиперхоле-
стеринемией в Нидерландах [22]. За это время были иден-
тифицированы и внесены в центральную национальную 
базу данных более 28 000 пациентов. Начиная с 2014 г.,  
скрининг на семейную гиперхолестеринемию включен в 
базовое медицинское обслуживание населения Нидер-
ландов. Генетическое тестирование на семейную гипер-
холестеринемию включено в Австралийскую программу 
Medicare [23]. В 2018 г. в рамках централизованной про-
граммы скрининга в Западной Австралии определяли 
эффективность каскадного скрининга на семейную ги-
перхолестеринемию по количеству впервые выявленных 
родственников с семейной гиперхолестеринемией на 
один индексный случай и пропорциональному снижению 
уровня холестерина липопротеидов низкой плотности 
после лечения [24]. Отмечено, что генетический каскад-
ный скрининг, проводимый централизованно, является 
весьма эффективной и приемлемой стратегией для вы-
явления и профилактики заболевания в Австралии. В 
Нидерландах при семейном скрининге на гипертрофиче-
скую кардиомиопатию проводят повторные клинические 
обследования пациентов с 10–12 лет до пожилого воз-
раста с применением эхокардиографии и электрокардио-
графии [25]. Генетическое тестирование до 2012 г. заклю-
чалось в прямом секвенировании генов MYBPC3, MYH7, 
MYL2, MYL3, TNNT2, TNNI3, CSRP3, TCAP, TPM1, ACTC1 
и TNNC1, а с 2012 г. проводится секвенирование следую-
щего поколения 48 генов, связанных с кардиомиопатией 
[25]. Данный скрининг в Нидерландах финансируется за 
счет программ базового медицинского обслуживания.

Несмотря на успешные программы каскадного скри-
нинга, примеры которых приведены выше, было пока-
зано, что генетическую консультацию посетило лишь 
ограниченное число родственников пациентов с наслед-
ственными ССЗ: 60% родственников посетили генетиче-
скую консультацию, большинство из них (68,6%) – в пер-
вый год после получения информации о риске [26]. Чаще 
обращались в консультацию родственники первой степе-
ни родства, женского пола, имеющие риск синдрома пер-
вичной аритмии, клинические проявления заболевания 
сердца, не имевшие детей, а также родственники первой 
степени родства младше 40 лет, умершие от ВСС. По 
мнению авторов, некоторые родственники не информи-
рованы или недостаточно информированы о риске и воз-
можностях генетического тестирования, или существуют 
препятствия для генетического консультирования. Воз-
можно, что родственники, не посетившие врача-генетика, 
приняли сознательное и информированное решение не 
проходить прогностическое тестирование. Некоторые из 
них могут воздерживаться от генетического обследова-
ния из-за финансовых препятствий, таких как расходы 
на генетическое консультирование и прогностическое 
тестирование или возможные проблемы со страховани-
ем. Во многих системах здравоохранения родственники 
пациента, не имеющие проявлений болезни, должны 
сами оплачивать (полностью или частично) генетиче-
ское консультирование и прогностическое тестирование.  
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Поскольку было доказано, что прогностическое тестиро-
вание на наследственные заболевания сердечно-сосуди-
стой системы является рентабельным, включение затрат 
на генетическое консультирование и прогностическое 
тестирование в существующие системы здравоохране-
ния может помочь преодолеть финансовые препятствия 
для каскадного скрининга родственников пациентов [27]. 
Среди причин, по которым родственники пациентов от-
кладывают прогностическое тестирование, указываются 
беспокойство, страх перед проблемами со страховкой, 
недоступностью образования или определенных видов 
профессиональной деятельности [28–30]. Однако даже 
при устранении этих причин часть родственников не по-
сетили генетическую консультацию в течение десятиле-
тия после получения информации.

Большая часть этических и юридических дискуссий о 
генетическом тестировании для семейной профилактики 
наследственных болезней сосредоточена на том, как наи-
лучшим образом сбалансировать конфиденциальность 
человека, который проходит тестирование, с интереса-
ми его/ее родственников. Постоянный вопрос в практике 
генетического консультирования: должен ли врач-гене-
тик поощрять и даже убеждать пациентов делиться сво-
ей личной медицинской и генетической информацией с 
родственниками и близкими? Если один человек в семье 
подвержен риску развития серьезной наследственной 
сердечно-сосудистой патологии, то генетическое тестиро-
вание и медицинское наблюдение могут быть полезными 
для снижения заболеваемости и/или смертности других 
членов семьи. Когда это объясняется пациенту, обычно он 
передает необходимую информацию родственникам [13].

Этические основания для раскрытия конфиденциаль-
ных личных данных пациента требуют учета вреда и пре-
имуществ раскрытия, серьезности и предотвратимости 
заболевания. Особенно важно, чтобы здоровые, но име-
ющие риск родственники могли принять меры для пре-
дупреждения хотя бы некоторых из вероятных проблем 
со здоровьем. С этической точки зрения, ответственность 
за предупреждение родственников о риске заболева-
ния возрастает по мере увеличения его серьезности и 
вероятности угрозы для жизни родственников, а также 
при условии, что конкретные медицинские и профилак-
тические вмешательства могут значительно снизить или 
устранить опасность. Учитывая сложность и неопреде-
ленность таких оценок, нет явного императива для обя-
занности предупреждать родственников. Большинство 
семейных конфликтов вокруг этих проблем разрешают-
ся путем многократного взаимодействия и консультиро-
вания пациентов [31]. Генетики обычно справляются со 
сложными семейными ситуациями на практике, поддер-
живая связи с пациентом и пытаясь убедить его раскрыть 
соответствующую информацию своим родственникам. 
В исключительных случаях может возникнуть необхо-
димость раскрыть информацию о человеке вопреки его 
желанию. В зависимости от юрисдикции эта проблема 
решается по-разному. В Великобритании Генеральный 
медицинский совет выпустил руководство по этому по-
воду. В законодательстве Франции подчеркнут семейный 
долг пациента передать информацию о себе родствен-
никам, имеющим повышенный риск заболевания [13]. К 
сожалению, в российском законодательстве механизм 
преодоления конфиденциальности пациента для поль-
зы его родственников при наследственной патологии не 
предусмотрен.

Прогностический генетический тест может быть поле-
зен в клиническом и медицинском смысле, поскольку он 
позволяет оптимально вести пациента с риском наслед-
ственного заболевания. Однако при отсутствии доступ-
ного вмешательства, которое можно было бы рекомен-
довать для лечения или профилактики, преимущества 
тестирования могут стать менее очевидными, так что 
рассмотрение вероятного личного воздействия результа-
тов тестирования на человека и его родственников мо-
жет быть ключевым фактором при принятии решения о 
прохождении теста. У пациента может возникнуть силь-
ное противоречие между желанием узнать, что результат 
благоприятен, и страхом узнать неблагоприятный резуль-
тат. Например, при гипертрофической кардиомиопатии 
родители могут организовать прогностическое генетиче-
ское тестирование своих детей, а затем сожалеть о сво-
ем решении [13].

Вторичные или случайные находки 
при генетическом тестировании 
и оппортунистический скрининг

Оппортунистический скрининг подразумевает прове-
дение различных тестов (исследований) для выявления 
заболевания или факторов риска при обращении челове-
ка за любой медицинской помощью или советом специ-
алиста. В Великобритании и Австралии большая часть 
населения проходит осмотр врачом общей практики не 
реже одного раза в  три года с возможностью пройти об-
следование на семейную гиперхолестеринемию в рам-
ках обычных клинических консультаций [32]. Подобные 
оппортунистические подходы позволяют идентифициро-
вать пациентов с высоким риском заболевания.

Технологии секвенирования генома все чаще исполь-
зуются в клинике в диагностических целях, однако при 
проведении такого обследования возможно получение 
информации о пациенте, которая не имеет отношения к 
первоначальному поводу для тестирования, но позволяет 
идентифицировать варианты последовательности ДНК, 
которые могут привести к наследственному заболеванию 
(в том числе кардиологическому) в будущем и, таким об-
разом, иметь клиническое значение. Это так называемые 
вторичные или случайные находки. В большинстве слу-
чаев при вторичной находке при клинической оценке у 
пациента не будет выявлено ожидаемого фенотипа ССЗ, 
связанного с вариантом, идентифицированным генетиче-
ским тестом, а нередко не будет и семейного анамнеза 
ССЗ. В таком случае перед врачом возникает вопрос: что 
делать с человеком, у которого был идентифицирован 
предположительно патогенный вариант без фенотипа и 
семейного анамнеза заболевания?

Вторичные (случайные) находки становятся особенно 
актуальными, потому что пациентам все чаще проводят 
секвенирование экзома или генома. За исключением слу-
чаев, когда генетическое тестирование ограничивается 
только известными генами, связанными с представляю-
щим интерес заболеванием, патогенные или вероятно 
патогенные варианты в генах, не связанных с этим забо-
леванием (например, вариант, вызывающий гипертрофи-
ческую кардиомиопатию у пациента, тестируемого на на-
следственное злокачественное новообразование), могут 
быть обнаружены довольно часто, что позволяет выявить 
пациентов на доклинической стадии и осуществить тера-
певтическое и профилактическое вмешательство [20]. В 
2013 г. Американская коллегия медицинской геномики 
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(ACMG) предложила рекомендации по предоставлению 
информации о случайных находках – клинически значи-
мых изменениях последовательности ДНК, не связанных 
с первоначальной целью тестирования. ACMG рекомен-
довала при секвенировании генома/экзома помимо ана-
лиза генов, относящихся к цели тестирования, проводить 
поиск клинически значимых вариантов последовательно-
сти ДНК с высокой пенетрантностью в генах из утверж-
денного списка и сообщать о находках лечащему врачу, 
т. е. осуществлять оппортунистический скрининг. В список 
вошли гены, мутации в которых приводят к наследствен-
ным заболеваниям, для которых известны и доступны те-
рапевтические и/или профилактические вмешательства. 
Он включает и наследственные кардиологические забо-
левания (в том числе гипертрофическую и дилатацион-
ную кардиомиопатии, наследственные нарушения ритма 
сердца), а также наследственные синдромы с поражени-
ем сердечно-сосудистой системы (например, синдромы 
Марфана, Элерса – Данло, семейные аневризмы грудной 
аорты) [33, 34]. Выявление вторичной находки и уведом-
ление о нем пациента должно побудить лечащего врача 
к тщательной оценке семейного анамнеза рассматривае-
мого заболевания как минимум в трех поколениях. Если 
семейный анамнез положительный, пациент должен 
пройти комплексное обследование.

Однако во многих случаях у человека с вторичной/
случайной находкой нет семейного анамнеза и признаков 
рассматриваемого заболевания. В этом случае специа-
лист должен оценить, подвержен ли пациент риску раз-
вития заболевания в будущем, что может быть особенно 
сложно для детей. В некоторых случаях вероятность мо-
жет быть очень низкой. В других случаях может потре-
боваться периодическое обследование, особенно детей 
или молодых людей при заболеваниях, начинающихся в 
позднем возрасте. Однако на сегодня остается неясным, 
следует ли рекомендовать каскадный скрининг членов 
семьи, если у первоначального пациента с вторичной на-
ходкой патогенного варианта нет признаков заболевания.

В любом случае, соответствующее решение о том, 
как и при других видах генетической диагностики пациент 
вправе отказаться от информации о случайных находках, 
может быть оформлено в процессе обсуждения пробле-
мы с врачом при получении информированного согласия 
на тестирование.

Более осторожное отношение к оппортунистическому 
скринингу высказано в рекомендациях Европейского об-
щества генетики человека, в которых подчеркнута необ-
ходимость пилотных исследований соразмерности поль-
зы и рисков такого тестирования не только для отдельных 
людей, но и для системы здравоохранения с учетом 
особенностей ее финансирования в каждой конкретной 
стране [35]. Также указывается на необходимость рас-
смотрения альтернатив оппортунистическому скринингу, 
например, каскадного скрининга и соблюдения основных 
этических норм: защиты автономии, доступности генети-
ческого консультирования, информированного согласия 
и гарантий возможности его отозвать.

Обследование детей
Есть две крайние ситуации: первая, когда ребенок 

страдает генетическим заболеванием, и генетическое 
тестирование необходимо для постановки диагноза (ди-
агностическое тестирование), и вторая, когда ребенок 
выглядит здоровым, но принадлежит к семье с генетиче-

ским заболеванием, которое проявляется, в основном, но 
не всегда, в зрелом возрасте (прогностическое тестиро-
вание). В последнем случае возникают этические дилем-
мы, и врач должен взвешивать права родителей на по-
лучение информации, которая поможет оптимизировать 
текущее медицинское наблюдение их детей, и прав детей 
с учетом защиты их наилучших интересов [1].

Вопрос о прогностическом тестировании несовер-
шеннолетних не раз поднимался во многих публикациях 
[36, 37]. Этическим основанием такого тестирования, по 
мнению подавляющего большинства исследователей и 
экспертов, является непосредственная польза для об-
следуемого ребенка. Доклиническое обследование ре-
бенка должно быть рекомендовано, только если есть 
эффективный способ лечения или профилактики (профи-
лактическая операция или стратегия раннего терапевти-
ческого вмешательства), который может предотвратить, 
отстрочить или облегчить начало заболевания или его 
последствия, и его можно применить до совершенноле-
тия [38]. 

Дополнительные опасения относительно тестирова-
ния детей на генетические нарушения с поздним нача-
лом возникли в контексте полногеномного тестирования 
и случайных находок патогенных вариантов последо-
вательности ДНК, которые в будущем могут привести к 
наследственным заболеваниям сердечно-сосудистой 
системы или злокачественному новообразованию. Если 
отсутствовал семейный анамнез такого заболевания, и 
семья до обследования не знала об этом риске, то такая 
информация при некоторых обстоятельствах может быть 
полезной, поскольку один из родителей, вероятно, явля-
ется носителем того же патогенного варианта. В таком 
случае пользу от тестирования может извлечь, в первую 
очередь, этот родитель (и, вероятно, его родственники), 
хотя  эксперты по этике подчеркивают, что здоровье роди-
телей оказывает влияние на качество жизни всей семьи, 
включая ребенка [39]. Кроме того, особенности наслед-
ственных ССЗ позволяют обосновать клиническую по-
лезность генетического тестирования детей на мутации, 
приводящие к этим заболеваниям. Это связано с тем, что 
ВСС может наступить у ребенка или молодого человека, 
и есть доступные меры, позволяющие снизить риск ВСС. 
Генетическое тестирование на предрасположенность к 
ВСС поднимает такие вопросы, как стигматизация, кон-
фиденциальность, дискриминация при страховании и 
приеме на работу. В то время как генетическое тести-
рование на предрасположенность к более поздно мани-
фестирующим заболеваниям (например, раку молочной 
железы) обычно откладывается до тех пор, пока пациен-
ты не приобретут способность принимать собственные 
решения, доступность эффективного профилактическо-
го лечения синдромов наследственных аритмий может 
потребовать тестирования детей из группы риска. Когда 
родственник такого ребенка первой степени родства, 
тоже имеющий патогенный вариант, может поставить под 
угрозу общественную безопасность (например, если он  
пилот авиакомпании), у врача могут возникать этические 
проблемы, связанные с принципами благодеяния/непри-
чинения вреда и обязанностью предупредить заинтере-
сованные стороны. Эти возникающие проблемы сейчас 
изучаются, и их этический, правовой и социальный кон-
тексты сложны [40].

Эмпирическое исследование этических проблем ге-
нетического тестирования для предупреждения ВСС, 
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проведенное в Канаде, участниками которого были ме-
дицинские и лабораторные работники (генетические кон-
сультанты, медицинские генетики, взрослые и детские 
кардиологи, молекулярные генетики, лабораторные ге-
нетики), биоэтики, представители пациентского сооб-
щества, показали, что при обсуждении необходимости 
тестирования несовершеннолетних часто возникает эти-
ческий конфликт между  обязанностью предупреждать 
родственников (или третьи стороны при угрозе обще-
ственной безопасности) о риске и необходимостью защи-
ты детей. При этом медицинские работники, по-видимо-
му, больше озабочены обязанностью предупреждать, а 
пациенты и семьи – проблемами защиты детей. Коммен-
тарии участников опроса показали отсутствие консенсуса 
по этим проблемам [41]. 

Другие эмпирические исследования доказывают не-
обходимость создания системы психологической под-
держки семей с детьми, имеющими риск ВСС.  Потен-
циально смертельные аритмии усугубляют проблемы с 
психическим здоровьем в подростковом возрасте. Так, 
в обзоре 16 исследований с участием детей (<18 лет) с 
наследственными аритмиями показано, что пациенты и 
родители сообщили о более низком качестве жизни, осо-
бенно в отношении физических функций, социальных от-
ношений, ограничения взаимодействий со сверстниками, 
психического и эмоционального здоровья. У 15– 33% па-
циентов возникают проблемы с психическим здоровьем, 
причем более высокий риск таких нарушений был у паци-
ентов, имеющих больных брата или сестру, пациентов с 
кардиомиопатией и у сообщивших о снижении качества 
жизни [42]. Аналогичные данные приводят и другие ав-
торы [43]. Система поддержки таких семей могла бы по-
мочь в управлении психосоциальным бременем, однако 
на сегодня отсутствуют клинические рекомендации по 
этой форме помощи, которая должна носить междисци-
плинарный характер [44]. Немаловажное значение имеет 
и адекватное информирование родителей о значении те-
ста для здоровья ребенка. Так, в пилотном проекте вос-
приятия родителями информации о выявленной при нео-
натальном скрининге на семейную гиперхолестеринемию 
патологии, результаты различались в зависимости от от-
ношения к основной причине положительного результата 
скринингового теста. Когда родители считали тест обна-
ружением повышенного уровня холестерина, состояние 
воспринималось как знакомое, контролируемое и менее 
угрожающее. Когда тест рассматривался как выявление 
генетической проблемы, состояние воспринималось как 
неконтролируемое и, следовательно, более угрожающее. 
Эти данные поднимают вопросы о том, в какой степени 
оценка рисков заболеваний с помощью анализа ДНК мо-
жет привести к чувству фатализма, отрицательно влияю-
щему на мотивацию к изменению поведения и снижению 
рисков [45]. 

Психосоциальное воздействие генетического тести-
рования заслуживает внимания, поскольку результаты 
тестирования могут повлиять на жизнь семьи, психологи-
ческое бремя, самооценку, изменение отношения семьи к 
ребенку, восприятие уязвимости ребенка, привязанность 
родителей к ребенку, а также чувство вины у родителей.

Посмертное обследование
Отдельную проблему представляет собой генетиче-

ское тестирование умерших от ВСС. Оно может вклю-
чать систематическое хранение посмертных образцов 

людей с подозрением на ВСС и  возможность доступа к 
результатам тестирования членов семьи из группы ри-
ска [46]. Посмертное генетическое тестирование может 
иметь решающее значение для диагностики и лечения 
выживших членов семьи [47]. Данная процедура влечет 
за собой некоторые трудности, связанные с психологиче-
скими аспектами объяснения скорбящим родственникам 
необходимости проведения молекулярно-генетических 
исследований. Если при посмертном молекулярно-гене-
тическом исследовании будет выявлен патогенный вари-
ант, то эти данные будут очень ценными для выживших 
членов семьи. Помимо выявления носителей патогенных 
вариантов, у которых еще не проявилось заболевание, 
результаты тестирования будут полезны для предимплан-
тационной генетической диагностики или пренатального 
тестирования с целью предотвращения передачи болез-
ни потомству [48]. В рекомендациях Европейской комис-
сии по генетическому тестированию признается право 
доступа к образцам и данным умершего человека, если 
они необходимы для тестирования членов семьи [49]. В 
России недавно принят Федеральный закон от 02.07.2021 
№ 315-ФЗ «О внесении изменений в Федеральный за-
кон «Об основах охраны здоровья граждан в Российской 
Федерации»», который допускает после смерти гражда-
нина «разглашение сведений, составляющих врачебную 
тайну близким родственникам, либо иным лицам по их 
запросу, если гражданин или его законный представи-
тель не запретил разглашение сведений, составляющих 
врачебную тайну» [50]. Однако сообщение результатов 
генетического тестирования умерших людей живым 
родственникам не является стандартной практикой во 
многих странах, и необходимо дальнейшее обсуждение 
того, следует ли это делать, и если да, то как это можно 
сделать деликатным и способствующим укреплению до-
верия образом.

 Заключение
Персонализированная медицинская помощь может 

потребовать новых этических и правовых норм, чтобы 
обеспечить более высокое качество медицинской помо-
щи. Современная биоэтика с ее ориентацией на права 
человека не всегда адекватна для решения проблем 
кардиогенетики. Этика, которая учитывает не только ин-
дивидуальные права пациента, но и обязанности в отно-
шении родственников и общества в целом, необходима 
для формирования правовых норм и клинической прак-
тики, если мы хотим полностью реализовать огромный 
потенциал кардиогенетики. В последние десятилетия 
правовые нормы информированного согласия в большей 
степени следовали индивидуальной информационной 
модели: это означает, что информация предоставляется 
только пациенту при условии, что он дееспособен, в то 
время как члены семьи могут быть проинформированы 
только в том случае, если пациент прямо на это согласен. 
Однако когда наследственное заболевание появляется в 
семье, ее члены должны более серьезно относиться к 
скрининговым обследованиям и профилактике, что вызы-
вает необходимость учета наилучших интересов всех ее 
членов [51]. Право не знать генетический диагноз основа-
но на автономном праве человека принимать решение о 
своем собственном жизненном пути. Процесс получения 
полностью осознанного согласия, точно отражающего 
преимущества и вред раскрытия информации, является 
центральным элементом этого этического принципа и 
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(ACMG) предложила рекомендации по предоставлению 
информации о случайных находках – клинически значи-
мых изменениях последовательности ДНК, не связанных 
с первоначальной целью тестирования. ACMG рекомен-
довала при секвенировании генома/экзома помимо ана-
лиза генов, относящихся к цели тестирования, проводить 
поиск клинически значимых вариантов последовательно-
сти ДНК с высокой пенетрантностью в генах из утверж-
денного списка и сообщать о находках лечащему врачу, 
т. е. осуществлять оппортунистический скрининг. В список 
вошли гены, мутации в которых приводят к наследствен-
ным заболеваниям, для которых известны и доступны те-
рапевтические и/или профилактические вмешательства. 
Он включает и наследственные кардиологические забо-
левания (в том числе гипертрофическую и дилатацион-
ную кардиомиопатии, наследственные нарушения ритма 
сердца), а также наследственные синдромы с поражени-
ем сердечно-сосудистой системы (например, синдромы 
Марфана, Элерса – Данло, семейные аневризмы грудной 
аорты) [33, 34]. Выявление вторичной находки и уведом-
ление о нем пациента должно побудить лечащего врача 
к тщательной оценке семейного анамнеза рассматривае-
мого заболевания как минимум в трех поколениях. Если 
семейный анамнез положительный, пациент должен 
пройти комплексное обследование.

Однако во многих случаях у человека с вторичной/
случайной находкой нет семейного анамнеза и признаков 
рассматриваемого заболевания. В этом случае специа-
лист должен оценить, подвержен ли пациент риску раз-
вития заболевания в будущем, что может быть особенно 
сложно для детей. В некоторых случаях вероятность мо-
жет быть очень низкой. В других случаях может потре-
боваться периодическое обследование, особенно детей 
или молодых людей при заболеваниях, начинающихся в 
позднем возрасте. Однако на сегодня остается неясным, 
следует ли рекомендовать каскадный скрининг членов 
семьи, если у первоначального пациента с вторичной на-
ходкой патогенного варианта нет признаков заболевания.

В любом случае, соответствующее решение о том, 
как и при других видах генетической диагностики пациент 
вправе отказаться от информации о случайных находках, 
может быть оформлено в процессе обсуждения пробле-
мы с врачом при получении информированного согласия 
на тестирование.

Более осторожное отношение к оппортунистическому 
скринингу высказано в рекомендациях Европейского об-
щества генетики человека, в которых подчеркнута необ-
ходимость пилотных исследований соразмерности поль-
зы и рисков такого тестирования не только для отдельных 
людей, но и для системы здравоохранения с учетом 
особенностей ее финансирования в каждой конкретной 
стране [35]. Также указывается на необходимость рас-
смотрения альтернатив оппортунистическому скринингу, 
например, каскадного скрининга и соблюдения основных 
этических норм: защиты автономии, доступности генети-
ческого консультирования, информированного согласия 
и гарантий возможности его отозвать.

Обследование детей
Есть две крайние ситуации: первая, когда ребенок 

страдает генетическим заболеванием, и генетическое 
тестирование необходимо для постановки диагноза (ди-
агностическое тестирование), и вторая, когда ребенок 
выглядит здоровым, но принадлежит к семье с генетиче-

ским заболеванием, которое проявляется, в основном, но 
не всегда, в зрелом возрасте (прогностическое тестиро-
вание). В последнем случае возникают этические дилем-
мы, и врач должен взвешивать права родителей на по-
лучение информации, которая поможет оптимизировать 
текущее медицинское наблюдение их детей, и прав детей 
с учетом защиты их наилучших интересов [1].

Вопрос о прогностическом тестировании несовер-
шеннолетних не раз поднимался во многих публикациях 
[36, 37]. Этическим основанием такого тестирования, по 
мнению подавляющего большинства исследователей и 
экспертов, является непосредственная польза для об-
следуемого ребенка. Доклиническое обследование ре-
бенка должно быть рекомендовано, только если есть 
эффективный способ лечения или профилактики (профи-
лактическая операция или стратегия раннего терапевти-
ческого вмешательства), который может предотвратить, 
отстрочить или облегчить начало заболевания или его 
последствия, и его можно применить до совершенноле-
тия [38]. 

Дополнительные опасения относительно тестирова-
ния детей на генетические нарушения с поздним нача-
лом возникли в контексте полногеномного тестирования 
и случайных находок патогенных вариантов последо-
вательности ДНК, которые в будущем могут привести к 
наследственным заболеваниям сердечно-сосудистой 
системы или злокачественному новообразованию. Если 
отсутствовал семейный анамнез такого заболевания, и 
семья до обследования не знала об этом риске, то такая 
информация при некоторых обстоятельствах может быть 
полезной, поскольку один из родителей, вероятно, явля-
ется носителем того же патогенного варианта. В таком 
случае пользу от тестирования может извлечь, в первую 
очередь, этот родитель (и, вероятно, его родственники), 
хотя  эксперты по этике подчеркивают, что здоровье роди-
телей оказывает влияние на качество жизни всей семьи, 
включая ребенка [39]. Кроме того, особенности наслед-
ственных ССЗ позволяют обосновать клиническую по-
лезность генетического тестирования детей на мутации, 
приводящие к этим заболеваниям. Это связано с тем, что 
ВСС может наступить у ребенка или молодого человека, 
и есть доступные меры, позволяющие снизить риск ВСС. 
Генетическое тестирование на предрасположенность к 
ВСС поднимает такие вопросы, как стигматизация, кон-
фиденциальность, дискриминация при страховании и 
приеме на работу. В то время как генетическое тести-
рование на предрасположенность к более поздно мани-
фестирующим заболеваниям (например, раку молочной 
железы) обычно откладывается до тех пор, пока пациен-
ты не приобретут способность принимать собственные 
решения, доступность эффективного профилактическо-
го лечения синдромов наследственных аритмий может 
потребовать тестирования детей из группы риска. Когда 
родственник такого ребенка первой степени родства, 
тоже имеющий патогенный вариант, может поставить под 
угрозу общественную безопасность (например, если он  
пилот авиакомпании), у врача могут возникать этические 
проблемы, связанные с принципами благодеяния/непри-
чинения вреда и обязанностью предупредить заинтере-
сованные стороны. Эти возникающие проблемы сейчас 
изучаются, и их этический, правовой и социальный кон-
тексты сложны [40].

Эмпирическое исследование этических проблем ге-
нетического тестирования для предупреждения ВСС, 
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проведенное в Канаде, участниками которого были ме-
дицинские и лабораторные работники (генетические кон-
сультанты, медицинские генетики, взрослые и детские 
кардиологи, молекулярные генетики, лабораторные ге-
нетики), биоэтики, представители пациентского сооб-
щества, показали, что при обсуждении необходимости 
тестирования несовершеннолетних часто возникает эти-
ческий конфликт между  обязанностью предупреждать 
родственников (или третьи стороны при угрозе обще-
ственной безопасности) о риске и необходимостью защи-
ты детей. При этом медицинские работники, по-видимо-
му, больше озабочены обязанностью предупреждать, а 
пациенты и семьи – проблемами защиты детей. Коммен-
тарии участников опроса показали отсутствие консенсуса 
по этим проблемам [41]. 

Другие эмпирические исследования доказывают не-
обходимость создания системы психологической под-
держки семей с детьми, имеющими риск ВСС.  Потен-
циально смертельные аритмии усугубляют проблемы с 
психическим здоровьем в подростковом возрасте. Так, 
в обзоре 16 исследований с участием детей (<18 лет) с 
наследственными аритмиями показано, что пациенты и 
родители сообщили о более низком качестве жизни, осо-
бенно в отношении физических функций, социальных от-
ношений, ограничения взаимодействий со сверстниками, 
психического и эмоционального здоровья. У 15– 33% па-
циентов возникают проблемы с психическим здоровьем, 
причем более высокий риск таких нарушений был у паци-
ентов, имеющих больных брата или сестру, пациентов с 
кардиомиопатией и у сообщивших о снижении качества 
жизни [42]. Аналогичные данные приводят и другие ав-
торы [43]. Система поддержки таких семей могла бы по-
мочь в управлении психосоциальным бременем, однако 
на сегодня отсутствуют клинические рекомендации по 
этой форме помощи, которая должна носить междисци-
плинарный характер [44]. Немаловажное значение имеет 
и адекватное информирование родителей о значении те-
ста для здоровья ребенка. Так, в пилотном проекте вос-
приятия родителями информации о выявленной при нео-
натальном скрининге на семейную гиперхолестеринемию 
патологии, результаты различались в зависимости от от-
ношения к основной причине положительного результата 
скринингового теста. Когда родители считали тест обна-
ружением повышенного уровня холестерина, состояние 
воспринималось как знакомое, контролируемое и менее 
угрожающее. Когда тест рассматривался как выявление 
генетической проблемы, состояние воспринималось как 
неконтролируемое и, следовательно, более угрожающее. 
Эти данные поднимают вопросы о том, в какой степени 
оценка рисков заболеваний с помощью анализа ДНК мо-
жет привести к чувству фатализма, отрицательно влияю-
щему на мотивацию к изменению поведения и снижению 
рисков [45]. 

Психосоциальное воздействие генетического тести-
рования заслуживает внимания, поскольку результаты 
тестирования могут повлиять на жизнь семьи, психологи-
ческое бремя, самооценку, изменение отношения семьи к 
ребенку, восприятие уязвимости ребенка, привязанность 
родителей к ребенку, а также чувство вины у родителей.

Посмертное обследование
Отдельную проблему представляет собой генетиче-

ское тестирование умерших от ВСС. Оно может вклю-
чать систематическое хранение посмертных образцов 

людей с подозрением на ВСС и  возможность доступа к 
результатам тестирования членов семьи из группы ри-
ска [46]. Посмертное генетическое тестирование может 
иметь решающее значение для диагностики и лечения 
выживших членов семьи [47]. Данная процедура влечет 
за собой некоторые трудности, связанные с психологиче-
скими аспектами объяснения скорбящим родственникам 
необходимости проведения молекулярно-генетических 
исследований. Если при посмертном молекулярно-гене-
тическом исследовании будет выявлен патогенный вари-
ант, то эти данные будут очень ценными для выживших 
членов семьи. Помимо выявления носителей патогенных 
вариантов, у которых еще не проявилось заболевание, 
результаты тестирования будут полезны для предимплан-
тационной генетической диагностики или пренатального 
тестирования с целью предотвращения передачи болез-
ни потомству [48]. В рекомендациях Европейской комис-
сии по генетическому тестированию признается право 
доступа к образцам и данным умершего человека, если 
они необходимы для тестирования членов семьи [49]. В 
России недавно принят Федеральный закон от 02.07.2021 
№ 315-ФЗ «О внесении изменений в Федеральный за-
кон «Об основах охраны здоровья граждан в Российской 
Федерации»», который допускает после смерти гражда-
нина «разглашение сведений, составляющих врачебную 
тайну близким родственникам, либо иным лицам по их 
запросу, если гражданин или его законный представи-
тель не запретил разглашение сведений, составляющих 
врачебную тайну» [50]. Однако сообщение результатов 
генетического тестирования умерших людей живым 
родственникам не является стандартной практикой во 
многих странах, и необходимо дальнейшее обсуждение 
того, следует ли это делать, и если да, то как это можно 
сделать деликатным и способствующим укреплению до-
верия образом.

 Заключение
Персонализированная медицинская помощь может 

потребовать новых этических и правовых норм, чтобы 
обеспечить более высокое качество медицинской помо-
щи. Современная биоэтика с ее ориентацией на права 
человека не всегда адекватна для решения проблем 
кардиогенетики. Этика, которая учитывает не только ин-
дивидуальные права пациента, но и обязанности в отно-
шении родственников и общества в целом, необходима 
для формирования правовых норм и клинической прак-
тики, если мы хотим полностью реализовать огромный 
потенциал кардиогенетики. В последние десятилетия 
правовые нормы информированного согласия в большей 
степени следовали индивидуальной информационной 
модели: это означает, что информация предоставляется 
только пациенту при условии, что он дееспособен, в то 
время как члены семьи могут быть проинформированы 
только в том случае, если пациент прямо на это согласен. 
Однако когда наследственное заболевание появляется в 
семье, ее члены должны более серьезно относиться к 
скрининговым обследованиям и профилактике, что вызы-
вает необходимость учета наилучших интересов всех ее 
членов [51]. Право не знать генетический диагноз основа-
но на автономном праве человека принимать решение о 
своем собственном жизненном пути. Процесс получения 
полностью осознанного согласия, точно отражающего 
преимущества и вред раскрытия информации, является 
центральным элементом этого этического принципа и 
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остается важной частью профессиональной практики в 
этой области. Однако опора на индивидуалистическую 
модель собственности генетической информации озна-
чает, что, когда интересы отдельных лиц расходятся, ме-
дицинские работники вынуждены отдавать предпочтение 
интересам одного человека, пренебрегая интересами 
других. Чтобы уменьшить этот вред, ряд экспертов пред-
ложили рассматривать генетическую информацию как 

собственность расширенной семьи, тем самым снижая 
порог раскрытия информации [52]. Однако критики этой 
модели утверждают, что она не в состоянии в достаточ-
ной мере защитить права и интересы человека [53]. Это 
подчеркивает необходимость обсуждения новых подхо-
дов для информированного согласия на генетическое те-
стирование не только в кардиогенетике, но и при других 
наследственных заболеваниях [54]. 
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остается важной частью профессиональной практики в 
этой области. Однако опора на индивидуалистическую 
модель собственности генетической информации озна-
чает, что, когда интересы отдельных лиц расходятся, ме-
дицинские работники вынуждены отдавать предпочтение 
интересам одного человека, пренебрегая интересами 
других. Чтобы уменьшить этот вред, ряд экспертов пред-
ложили рассматривать генетическую информацию как 

собственность расширенной семьи, тем самым снижая 
порог раскрытия информации [52]. Однако критики этой 
модели утверждают, что она не в состоянии в достаточ-
ной мере защитить права и интересы человека [53]. Это 
подчеркивает необходимость обсуждения новых подхо-
дов для информированного согласия на генетическое те-
стирование не только в кардиогенетике, но и при других 
наследственных заболеваниях [54]. 
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