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«Персонализированная» медицина (ПМ) основана на убеждении, что каждый человек обладает уникаль-
ными характеристиками на молекулярном, физиологическом, экологическом и поведенческом уровнях, 
и в случае развития болезни лечение следует проводить с учётом этих уникальных характеристик. Это 
убеждение в некоторой степени подтверждено применением новейших технологий (секвенирование 
ДНК, протеомика, протоколы визуализации и использования беспроводных устройств для мониторинга 
состояния здоровья), которые выявили большие межиндивидуальные различия. 
Цель исследования — обосновать, что в медицине будущего будет использоваться персонифицирован-
ный подход. 
Проведён поиск литературных источников, включая опубликованные в рецензируемых журналах, 
индексируемых в PubMed, WoS, Scopus, Global Health, CyberLeninka и РИНЦ. Проанализированы  
72 статьи, посвящённые ПМ, из которых 51 включена в обзор. Это статьи, опубликованные в течение 
последних 10 лет по направлениям «онкология», «генетика», а также рассматривающие правовые,  
демографические и социальные аспекты данной проблемы. Из анализа исключались статьи, посвя-
щённые философским аспектам ПМ, применению компьютерных и беспроводных технологий обра-
ботки данных и связи с пациентами. 
Рассматриваются исторические прецеденты, некоторые законодательные и политические аспекты 
внедрения ПМ в практику, новые технологии, которые делают её возможной, некоторый новый опыт, 
способы проверки и применения индивидуализированных лекарств, а также потенциальные способы 
лечения людей с проблемами фертильности и бесплодия. Представлены существующие ограничения 
ПМ. Поскольку аспекты ПМ уходят корнями в биологические реалии, индивидуализация медицинской 
практики в определённых случаях, вероятно, неизбежна. 
Заключение. По мере развития технологий и накопления опыта индивидуальный подход к пациенту 
становится более эффективным и рентабельным. Чтобы различные заинтересованные стороны приняли 
ПМ и начали работать в этой парадигме, необходимо разработать и внедрить более эффективные стра-
тегии обучения и подготовки медицинских работников на всех этапах.
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“Personalized” medicine is based on the belief that each person has unique molecular, physiological, 
environmental and behavioral characteristics, and in case of development of the disease, each patient should be 
treated taking into account these unique characteristics. This belief was to some extent confirmed by the use of 
the latest technologies, such as DNA sequencing, proteomics, imaging protocols and the use of wireless devices 
for health monitoring, which revealed large inter-individual differences. 
The purpose: to substantiate a personalized approach will be used in the medicine of the future. 
Literary sources (scientific articles) were searched, including those published in peer-reviewed journals indexed 
in Pubmed, WoS, Scopus, Global Health, CyberLeninka, and the Russian Science Citation Index. Seventy two 
articles devoted to personalized medicine were analyzed, of which 51 are included in this review. The review 
included articles on personalized medicine, published mainly over the past 10 years on the topics of oncology, 
genetics, and articles considering the legal, demographic and social aspects of this problem. From the analysis 
were excluded articles devoted to the philosophical aspects of personalized medicine, the use of computer 
and wireless technologies for data processing and communication. Historical precedents, some legislative and 
policy aspects of its implementation in practice, new technologies that make it possible, some new experiences 
including successes and failures, ways of testing and using individualized drugs, and future directions, including 
potential ways of treating people with problems concerning fertility and infertility are considered. The existing 
limitations of “personalized” medicine are presented. Since aspects of “personalized” medicine are rooted in 
biological realities, individualization of medical practice in certain cases is probably inevitable. 
Conclusion. With the development of technology and the accumulation of experience, an individual approach 
to the patient becomes more effective and cost-effective. In order for the various stakeholders to embrace 
“personalized” medicine and begin operating in this paradigm, it is necessary to develop and implement more 
effective strategies for the education and training of health professionals at all stages.
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В предыдущие десятилетия достигнут значительный 
прогресс как в биологическом понимании причин и ме-
ханизмов развития заболеваний, так и в области вычисли-
тельных и информационных технологий. Однако ожидае-
мые улучшения результатов, качества и стоимости лечения 
на индивидуальном и популяционном уровнях в результа-
те этих достижений отставали от ожиданий. Имеющиеся 
тенденции демонстрируют увеличение разрыва в темпах 
технологического развития и его успешного внедрения 
в практику здравоохранения. Снижение основных пока-
зателей здоровья в развитых странах в последние годы 
сделало актуальными поиск новых подходов, обеспечива-
ющих правильное лечение конкретного пациента, и раз-
работку методов профилактики заболеваний, основанных 
на использовании генных и информационных технологий. 
Клинические и исследовательские учреждения в настоя-
щее время находятся в процессе ассимиляции изменений, 
вызванных «четвёртой промышленной революцией», 
которая может быть охарактеризована прежде всего кон-
вергенцией биологии, физических наук и информатики. 
При правильном управлении эти изменения могут одно-
временно обеспечить эффективную профилактику и ран-
нюю диагностику заболеваний, поднять рентабельность 
индивидуальной медицинской помощи, сделать более це-
ленаправленной и эффективной систему здравоохранения 
в целом, улучшив тем самым показатели здоровья населе-
ния. К сожалению, в практике приходится встречать непо-
нимание задач персонификации и методов, используемых 
для этой цели в медицине, не только у пациентов, но и со 
стороны врачей и организаторов здравоохранения. Приме-
нение новых высокопроизводительных биомедицинских 
технологий, оперирующих большими объёмами данных, 
таких как секвенирование ДНК, протеомика и метаболо-
мика, протоколы визуализации и создание устройств для 
беспроводного мониторинга выявили множество инди-
видуальных вариаций в отношении механизмов развития 
патологических процессов, факторов, определяющих ди-
намику болезни, и подходов к терапии. В научной и попу-
лярной литературе широко обсуждается тезис о том, что 
стратегия лечения человека с заболеванием и, возможно, 
мониторинг или профилактика этого заболевания должны 
быть адаптированы или «персонализированы» с учётом 
уникальных биохимических, физиологических и пове-
денческих особенностей каждого индивидуума, а также 
воздействия на него окружающей среды. 

Следует отметить, что, хотя многие используют тер-
мин «персонализированная» медицина (personalized) как 
синонимы терминов «стратифицированная» (stratified) и 
«точная» (precision) медицина, между этими понятиями 
есть некоторые важные, хотя часто тонкие, различия [1]. 
Данные понятия формируются в разных политических, 
эпистемологических и экономических контекстах с учё-
том различных интересов, структуры систем здравоох-
ранения и существующих программ. Для понимания 
значения терминов «персонализированная», «стратифи-
цированная» и «точная» медицина и круга охватывае-
мых этими терминами проблем мы должны смотреть не 
столько в будущее самой медицинской науки, сколько на 
то, как строится и управляется настоящая система здра-
воохранения и науки в целом, кто, сколько и в какие от-
расли этой науки инвестирует и на каких условиях [2].

Существует ряд проблем в сфере внедрения индивиду-
ализированной лекарственной терапии и персонифициро-
ванных лекарственных средств, связанных, прежде всего, 
с недооценкой их роли и с пассивным сопротивлением 

со стороны различных заинтересованных сторон в сфере 
здравоохранения — врачей, руководителей здравоохране-
ния, страховых компаний. Почти все эти проблемы свя-
заны с необходимостью доказать, что стратегии «персо-
нализированной» медицины (ПМ) превосходят стратегии 
медицины традиционной, тем более что для многих инди-
видуализированных или персонализированных методов 
лечения, таких как применение аутологичных CAR-T и 
NK-клеток при определённых типах рака, таргетных пре-
паратов для лечения муковисцидоза или болезней накоп-
ления, стоимость терапии чрезвычайна высока [3–6]. 

Цель нашего исследования — обосновать, что в меди-
цине будущего будет использоваться персонифицирован-
ный подход. Мы рассматриваем историю и стратегии раз-
вития ПМ, ближайшие перспективы ПМ и ограничения, 
замедляющие её использование. 

Проведён поиск литературных источников (научных 
статей), включая опубликованные в рецензируемых жур-
налах, индексируемых в PubMed, WoS, Scopus, Global 
Health, CyberLeninka и РИНЦ. Проанализированы 72 ста-
тьи, посвящённые ПМ, из которых 51 включена в данный 
обзор. В обзор включались статьи по ПМ, опубликован-
ные в течение последних 10 лет по направлениям «онко-
логия», «генетика», а также статьи, рассматривающие пра-
вовые, демографические и социальные аспекты данной 
проблемы. Из анализа исключались статьи, посвящённые 
философским аспектам ПМ, применению компьютерных 
и беспроводных технологий обработки данных и связи с 
пациентами. 

Персонализированная медицина
«Персонализированная медицина» была наиболее 

распространённым термином, применяемым в статьях и 
дискуссиях для описания потенциала развития биомеди-
цинской науки и практики [7]. Будучи принятым Евро-
пейской комиссией в качестве предпочтительного терми-
на для обозначения новых технологий и исследований в 
контексте европейских систем здравоохранения, он стал 
доминирующим в европейской политике [8]. В рамках 
данной концепции ПМ определяется как «медицинская 
модель, использующая характеристику фенотипов и гено-
типов людей (например, молекулярное профилирование, 
медицинская визуализация, данные об образе жизни) с 
целью адаптации правильной терапевтической страте-
гии для конкретного человека в нужное время и/или для 
определения предрасположенности к заболеванию и/или 
обеспечения своевременной и целенаправленной профи-
лактики». В контексте европейской политики программы 
финансирования Европейского союза инвестируют в ПМ 
с момента начала 7-й Европейской рамочной программы 
исследований и технологического развития в 2007 г. [9]. 
Одной из программ, направленных на создание иннова-
ционных лекарственных препаратов для эффективной 
профилактики и диагностики, является «Horizon 2020»1. 
Выбор термина ПМ вместе с соответствующим акцентом 
на инвестиции в систему науки и здравоохранения стран 
Евросоюза, ориентированных на пациента, имеет целью 
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поставить пациента «в центр здравоохранения», обес-
печить не только совместное использование и владение 
биомедицинскими данными человека, но и персональную 
ответственность и контроль граждан за своим здоровьем. 

ПМ преподносится как средство ухода и наблюдения 
за конкретным пациентом на всём протяжении его жизни 
(от здоровья до болезни), что приводит к беспрецедент-
ной индивидуализации программ, не вписывающихся в 
современные системы здравоохранения, сформировав-
шиеся в период действия другой парадигмы [10]. В био-
медицинской литературе этот термин имеет широкую 
сферу применения и неоднозначное толкование, а также 
вызывает обоснованную критику [11, 12]. L. Simmons и 
соавт. отмечают, что ПМ часто служит универсальным 
термином, используемым как синоним геномной меди-
цины, фокусируя внимание на применении геномных и 
связанных технологий и отвлекая внимание от более ши-
рокого применения персонализации в здравоохранении 
и биомедицине [13]. Определение ПМ, скорее, подчёр-
кивает такие аспекты, как расширение прав и возможно-
стей пациентов, даёт им возможность участвовать в при-
нятии медицинских решений, направлено на улучшение 
взаимоотношений между врачом и пациентом и на фор-
мирование индивидуальной ответственности человека 
за управление своим здоровьем [14].

Хотя ПМ была и остаётся наиболее известным терми-
ном в биомедицинской литературе, а также была принята 
Европейской комиссией, существует мнение, что вместо 
термина «персонализированная» следует использовать 
термин «стратифицированная», чтобы более чётко очер-
тить стоящие перед практической медициной задачи. 

Стратифицированная медицина
Всемирная организация здравоохранения утверждает, 

что «стратификация» более точно «отражает реалистич-
ные эффекты лекарств на уровне населения, в то время 
как термин ПМ отражает, возможно, чрезмерно амбици-
озные перспективы индивидуализированного выбора и 
разработки уникальных лекарств» [15]. Академия меди-
цинских наук Великобритании приняла концепцию «стра-
тификации» вместо «персонализации», определив её как 
«группировку пациентов на основе риска заболевания или 
реакции на терапию с использованием диагностических 
тестов или методов» [16].

Как и в случае с «персонализацией», нет единого 
мнения, что именно подразумевает концепция «страти-
фикации». Некоторые учёные различают эти два под-
хода. «Стратифицированная» медицина, по их мнению, 
сводится к «определению подгрупп населения на основе 
оценок их различий в восприимчивости к болезням, про-
гнозов или ответов на лечение», в то время как термин 
ПМ больше подходит для акцентирования на отдельных 
пациентах [17]. Совместная встреча форума 2015 г., ор-
ганизованная британской Академией медицинских наук 
Великобритании, пришла к выводу, что термин «страти-
фикация» не подходит для коммуникации с обществен-
ностью и средствами массовой информации, т.к. спо-
собен вызвать ассоциации с социальным разделением 
общества, особенно стратификацией по этническому и 
социально-экономическому признакам2. Чтобы избежать 

этих ассоциаций и связанных с ними социальных и по-
литических проблем, в США стал официально использо-
ваться термин «точная» медицина [18, 19].

Прецизионная (точная) медицина
В контексте политики США и биомедицинских дис-

куссий Национальный исследовательский совет Нацио-
нальной академии наук США отметил, что по сравнению 
с термином ПМ термин «точная» медицина будет «с мень-
шей вероятностью неправильно истолкован как означаю-
щий, что каждый пациент будет лечиться по-другому, чем 
любой другой пациент до или после него» [20]. В рамках 
данной концепции «точная» медицина определяется как 
«подход к лечению и профилактике заболеваний, направ-
ленный на получение максимальной эффективности за 
счёт учёта индивидуальной изменчивости генов, условий 
окружающей среды и образа жизни» посредством «комби-
нированного анализа биологических, экологических и по-
веденческих факторов, которые способствуют здоровью и 
болезням»3. Управление по контролю за пищевыми про-
дуктами и медикаментами США отметило, что цель точ-
ной медицины состоит в том, чтобы нацелить правильное 
лечение на нужных пациентов в нужное время4. В рамках 
концепции «точной» медицины Национальным институ-
том здравоохранения США осуществляется набор одно-
го миллиона добровольцев для формирования когорты, 
отражающей демографическое разнообразие населения 
США, для выявления «ассоциаций между генетическим и 
экологическим воздействием и их последствий для здоро-
вья». Итогом данной работы должно стать создание банка 
данных, содержащего биологические пробы, результаты 
физических измерений, электронные медицинские кар-
ты, данные, собранные в ходе опросов, и даже мобильные 
и цифровые данные о состоянии здоровья с устройств и 
приложений для здоровья и фитнеса [21].

Термин «точность» как бы противопоставляется тер-
мину «персонификация», позволяет избегнуть обнадё-
живающих, но возможно, чрезмерно амбициозных обе-
щаний последнего, и в то же время позволяет политикам, 
используя риторические приёмы, представлять современ-
ную медицину адаптированной к образу жизни, генам, 
окружающей среде и предпочтениям людей. Он не несёт 
в себе явных ассоциаций с социальными и расовыми раз-
делениями, вызванными «стратифицированной» меди-
циной, сохраняя при этом групповую стратификацию и 
медицинское профилирование, обеспечивая прогности-
ческий и системный подходы [22]. Термин ассоциируется 
с такими понятиями, как «высокоточное оборудование», 
и даже перекликается с «военной точностью», позволяет 
объединить геномику (и другие области -омики) с этиче-
ски сложными и противоречивыми методами исследова-
ния, такими как биобанкинг и интеллектуальный анализ 
данных электронных медицинских карт [19]. Если Евро-
пейская комиссия делает упор на ответственность граж-
дан за личные данные о здоровье, то политика «точной» 
медицины в США переплетается со стремлением дать лю-
дям возможность инвестировать в своё здоровье и управ-
лять им, чтобы принимать лучшие жизненные решения. 

2 AMS. Stratified, Personalised or P4 Medicine: A New Direction 
for Placing the Patient at the Centre of Healthcare and Health Education. 
Summary of a Joint FORUM Meeting Held on 12 May 2015. URL: 
https://acmedsci.ac.uk/viewFile/564091e072d41.pdf (дата обращения: 
22.01.2018).

3 NIH. The precision medicine initiative cohort programme-building 
a research foundation for 21st century medicine. 2015. URL: https://acd.
od.nih.gov/documents/reports/DRAFT-PMI-WG-Report-9-11-2015-508.
pdf (дата обращения: 22.01.2018)

4 U.S. Food and Drug Administration. Precision medicine. 2017. URL: 
https://www.fda.gov/ScienceResearch/SpecialTopics/PrecisionMedicine/
default.htm (дата обращения: 22.01.2018)
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Таким образом, для политиков как в Европе, так и в США 
акцент делается на повышении эффективности здравоох-
ранения за счёт профилактики, повышения ответствен-
ности граждан за своё здоровье и, как следствие, умень-
шения бремени оказания медицинской помощи, которое 
несут государственные органы и органы общественного 
здравоохранения.

В данном обзоре мы будем использовать термин ПМ, 
обобщая в нем все аспекты современных подходов к диаг-
ностике, лечению и профилактике как конкретных паци-
ентов, так и групп пациентов, обобщённых по определён-
ным биомедицинским и экологическим факторам [23]. 

Генетические факторы  
формирования болезней

Обоснованная и разработанная статистиком Рональдом 
Фишером математическая модель показала, как можно со-
гласовать непрерывную фенотипическую изменчивость 
индивидуума с дискретными наследственными фактора-
ми, которые вносят вклад в эту изменчивость. Это дало 
существенный толчок к пониманию роли генетических 
факторов формирования болезней человека [24]. Утверж-
дение, что нередко не один, а сложное взаимодействие 
множества генов способствует фенотипическому выраже-
нию в целом, было подтверждено применением современ-
ных высокопроизводительных генетических технологий, 
таких как чипы для генотипирования и секвенирование 
ДНК. Следует подчеркнуть, что, хотя ПМ уходит корнями 
в генетические исследования, при определении оптималь-
ного способа лечения отдельного пациента необходимо 
принимать во внимание другие факторы, например, воз-
действие окружающей среды, образ жизни и эпигенетиче-
ские изменения, а также поведенческие реакции [25–28].

Фактор доступности медицинской помощи является 
одним из главных условий «персонификации», поскольку 
некоторые люди могут не иметь доступа к медицинским 
ресурсам и технологиям из-за географических или эконо-
мических барьеров. С учётом этого требуется разработать 
диагностические и терапевтические подходы для этих 
людей. Унаследованная генетическая информация носит 
исключительно прогностический или диагностический 
характер, однако соматические изменения ДНК могут 
дать ценную информацию о патогенных процессах. Тка-
невые биомаркеры (например, стандартные панели кли-
нического биохимического анализа крови) полезны для 
обнаружения изменений в состоянии здоровья, равно как 
визуализация и радиологические исследования, а также 
данные, обычно собираемые с помощью беспроводных 
мониторов. Воздействие окружающей среды и поведение 
обеспечивают большую индивидуальную вариативность 
и могут повлиять на успех медицинского вмешательства. 
Эпигенетическая регуляция модифицирует функции ге-
нов в зависимости от направления и силы воздействий и 
требует постоянного контроля. 

Ранние примеры  
персонализированной медицины

Существует множество примеров вмешательств, 
адаптированных к индивидуальным профилям пациен-
тов, практически все они основаны на генетических про-
филях. 

Организм человека использует традиционные фар-
макотерапевтические методы (например, лекарства) для 
лечения болезней двумя основными способами. Первона-

чально организм должен отреагировать на лекарство. Эта 
реакция происходит поэтапно, причём первые шаги свя-
заны с абсорбцией препарата и последующим его распре-
делением (во время этого процесса лекарство может «био-
трансформироваться» или метаболизироваться в полезные 
или токсичные компоненты) в организме. Затем лекарство 
начинает вызывать эффекты. Последним этапом является 
фаза выведения препарата или его компонентов из орга-
низма. Эти процессы часто объединяются под заголовком 
«фармакокинетика». Фармакокинетическая активность 
часто находится под контролем уникального набора генов 
(например, ферменты, метаболизирующие лекарства). 
Как только лекарство попадает в организм, оно, взаимо-
действуя со своей мишенью (как правило, геном или бел-
ком, кодируемым геном), вызывает эффект. Эти свойства 
включают в себя «сродство» лекарственного средства к 
своей цели, способность препарата модифицировать цель, 
а также «эффективность» препарата или количество, кото-
рое необходимо, чтобы вызвать определённое изменение 
его цели. Фармакодинамические свойства лекарства так-
же находятся под генетическим контролем [29].

Варфарин — широко используемый антикоагулянт-
ный препарат, который при несоблюдении дозировки 
может вызвать потенциально опасную для жизни по-
бочную реакцию. Варфарин нацелен на конкретный  
ген — витамин-К редуктазу-1 (VKORC1) и частично 
метаболизируется геном цитохрома Р450 (CYP2C9). 
Наличие естественных генетических вариаций генов 
VKORC1 и CYP2C9 приводит к тому, что фармакодина-
мика и фармакокинетика варфарина существенно варьи-
руются у разных людей. Именно поэтому существуют 
чёткие рекомендации, требующие учитывать генотип че-
ловека (т.е. доза должна быть индивидуализирована для 
человека на основе конкретных генетических вариантов, 
которыми они обладают в генах VKORC1 и CYP2C9),  
при назначении варфарина [30].

Противомалярийный препарат примахин является ещё 
одним классическим примером лекарственного средства, 
которое следует назначать людям с определённым генети-
ческим профилем. Врачи давно заметили, что у некоторых 
солдат, получавших лечение примахином, развивалась 
острая гемолитическая анемия. Позже было показано, что 
в данной популяции имеются точечные изменения в гене, 
отвечающем за синтез глюкозо-6-фосфат дегидрогеназы 
(G6PD) [31]. Текущая клиническая практика назначения 
примахина требует генотипирования отдельных пациен-
тов, чтобы определить, несут ли они соответствующие 
варианты в гене G6PD.

Ингибитор продукции аномального химерного бел-
ка BCR-ABL1 иматиниб, синтезированный для лечения 
хронического миелолейкоза и других лейкозов, имею-
щих данную генетическую аномалию, является наибо-
лее часто приводимым примером персонализированного 
подхода к разработке и использованию лекарства [32]. 
Иматиниб ингибирует химерный фермент тирозинкина-
зу, продукт гибридного гена BCR-ABL1, формирующего-
ся в результате реципрокной транслокации между хро-
мосомами 9 и 22 (филадельфийская хромосома). Однако 
«филадельфийская хромосома» встречается в 95% слу-
чаев хронического миелолейкоза и в 15% случаев всех 
других лейкозов у взрослых, и ещё реже — в детской 
онкологической практике [33]. Следовательно, назначе-
ние иматиниба целесообразно только людям с наличием 
транслокации BCR-ABL1, определяемой перед началом 
терапии. 
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Современные примеры персонализированной 
медицины. Специфические для генных 

мутаций методы лечения
Разработанный для лечения пациентов с муковисци-

дозом препарат ивакафтор активен только у лиц, имею-
щих специфические патогенные мутации в гене транс-
мембранной регуляции кистозного фиброза (CFTR) [5]. 
Патофизиологическая функция гена CFTR при муковис-
цидозе определяется способностью белка-транскрипта 
данного гена контролировать трансмембранные каналы, 
регулирующие поступление и выведение электролитов в 
клетки организма. Различные мутации в гене CFTR вы-
зывают разные типы дисфункции. Например, некоторые 
мутации просто заставляют ген CFTR ничего не произ-
водить, вне зависимости от того, открыты каналы или 
нет. Другие мутации вызывают дисфункцию воротного 
механизма. Ивакафтор предназначен для открытия кана-
лов на более длительные периоды времени при наличии 
определённых мутаций, которые приводят к преждевре-
менному их закрытию. Следовательно, ивакафтор оказы-
вает терапевтическое действие только в группе пациентов 
с муковисцидозом, мутации CFTR у которых приводят к 
этой специфической проблеме трансмембранного обмена 
ионами [34]. 

Второй пример связан с применением клеточной им-
мунотерапии рака [35]. В приведённом ниже примере ис-
пользуются собственные иммунокомпетентные клетки 
пациента, подвергшиеся генноинженерным манипуля-
циям, которые способны распознавать уникальные набо-
ры генетических изменений, возникающих в опухолевых 
клетках конкретного больного раком («неоантигены»). 
Это лежит в основе так называемой CAR-клеточной те-
рапии. Химерный рецептор антигена (Chimeric antigen 
receptor, CAR) — это рекомбинантный гибридный белок, 
сочетающий фрагмент антитела, обладающий способ-
ностью очень избирательно связываться с конкретны-
ми антигенами, с сигнализирующими доменами, спо-
собными активировать Т- или NK-клетки [36]. Терапия 
цитотоксическими CAR Т-клетками, а позднее CAR 
NK-клетками является пациент-специфичной, «персони-
фицированной» по двум причинам. Во-первых, неоанти-
генный профиль пациента уникален, так что цитотокси-
ческие Т-клетки, созданные для распознавания и атаки 
определённого набора неоантигенов, не будут работать у 
пациента, чья опухоль не имеет этих неоантигенов. Во-
вторых, если используются «аутологичные» конструк-
ции, то собственные Т-клетки пациента модифициру-
ются и, следовательно, вряд ли будут работать так же 
эффективно у другого пациента, хотя предпринимаются 
попытки создать «аллогенные» конструкции [17, 37].

Персонализация стратегий  
раннего обнаружения заболеваний

Если человек предрасположен к заболеванию или у 
него имеется риск развития рецидива заболевания, то за 
этим человеком следует наблюдать на протяжении всей 
его жизни. В настоящее время считается, что такой мо-
ниторинг следует проводить с использованием «личных 
пороговых значений», а не «пороговых значений популя-
ции» [38]. Пороговые значения для популяции получены 
на основе эпидемиологических данных и обследований 
населения и включают, например, уровень холестерина  
> 200 мг/дл, который является индикатором риска сердеч-
но-сосудистых заболеваний, или систолическое артери-

альное давление > 140 мм рт. ст., которое служит инди-
катором гипертонии, увеличивает риск развития инсульта 
или инфаркта. Персональные пороговые значения уста-
навливаются на основе персональных значений этих по-
казателей, собранных для человека с течением времени, 
которые в дальнейшем используются для интерпретации 
результатов наблюдений. Значительные отклонения от 
катамнестических или средних унаследованных значе-
ний считаются признаком изменения состояния здоровья,  
независимо от того, превышают ли эти значения пороговые 
для популяции [39]. Например, при исследовании личных 
пороговых значений уровня онкомаркера CA125, собран-
ных у ряда женщин с развившимся раком яичников, об-
наружено, что во всех случаях, кроме одного, опухолевая 
патология была бы обнаружена достоверно раньше, если 
бы применялись индивидуальные, а не популяционные 
пороговые значения [38]. Авторы показали, что исполь-
зование персональных пороговых значений позволило бы 
обнаружить рак яичников в среднем почти на год раньше. 

Индивидуальная профилактика  
заболеваний

Использование генетической информации о пациенте 
для разработки персонализированных стратегий профи-
лактики заболеваний в настоящее время прочно вошло 
в научную практику, но ещё не получило широкого рас-
пространения в клинической медицине. Существует мно-
жество прекрасных примеров того, как использование 
генетической информации может привести к снижению 
риска развития заболевания или к уменьшению осложне-
ний от стандартного лечения. В 2012 г. группа учёных из 
Японии сообщила об улучшении общей выживаемости и 
снижении риска смерти от колоректального рака (КРР) у 
пациентов с соматической мутацией в гене PIK3CA, при-
нимающих аспирин в послеоперационном периоде, по 
сравнению с пациентами, у которых рак имел ген PIK3CA 
дикого типа [40]. В 2015 г. появилось сообщение о раз-
личном влиянии использования аспирина на риск разви-
тия КРР в зависимости от генотипа человека. При этом у 
людей, обладающих разными генотипами, риск развития 
КРР при использовании аспирина либо ниже, либо выше, 
либо не изменялся [41]. Учитывая, что применение аспи-
рина может иметь серьёзные побочные эффекты, связан-
ные с кишечным и внутричерепным кровотечением, было 
бы идеально ограничить использование этого лекарства 
для тех людей, у которых прогнозируется высокий риск 
рецидива опухоли на основе анализа их генотипа.

В 2018 г. опубликовано сообщение об использовании 
расширенных моделей прогнозирования риска разви-
тия КРР. В дополнение к действующим рекомендациям, 
в которых в качестве переменных используются только 
возраст и семейный анамнез, было показано, что при ис-
пользовании информации о воздействии окружающей 
среды и генетическом профиле человека рекомендации 
о том, когда начинать скрининг, могут измениться на  
12 лет для мужчин и 14 лет для женщин [42]. Точность 
соответствующих прогнозов относительно индивидуаль-
ного риска развития КРР была изучена и предполагает, 
что значение площади под кривой (AUC) для модели,  
включающей экологические и генетические факторы, 
где AUC, равная 1,0, предполагает модель с идеальной 
точностью прогнозирования, составляла 0,63 для муж-
чин и 0,62 для женщин. Для сравнения, AUC составляет  
0,53 для мужчин и 0,54 для женщин, когда учитывается 
только информация о семейном анамнезе. Таким образом, 
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наблюдается значительное улучшение модели, позволя-
ющей прогнозировать риск развития КРР в более слож-
ных, «персонифицированных» моделях, что, несомненно, 
оправдывает их использование. 

Проведение профилактической мастэктомии и ова-
риэктомии у молодых женщин с мутациями в генах 
BRCA1 и BRCA2 снижает риск развития опухолей в  
2 раза [43]. По результатам проспективного исследова-
ния, включающего 3772 женщин, выраженный протек-
тивный результат овариэктомии заключался в снижении 
риска развития рака молочной железы (РМЖ) на 82% и 
наблюдался только у носительниц мутаций BRCA2 мо-
ложе 50 лет [44]. Исследовательская группа PROSE из 
США также оценивала риск развития рака после риск-
редуцирующей мастэктомии. Количество случаев разви-
тия РМЖ сравнивали между группой 105 носительниц 
мутаций BRCA1 или BRCA2, перенёсших превентивную 
двустороннюю мастэктомию, и группой 378 носитель-
ниц мутаций, у которых осуществлялось только на-
блюдение. РМЖ в первой группе был диагностирован 
в 2 (1,9%) случаях, во второй — у 184 (48,7%) женщин 
при медиане наблюдения 6,4 года. Таким образом, би-
латеральная риск-редуцирующая мастэктомия сократи-
ла риск развития болезни приблизительно на 90% [45].  
Метаанализ, опубликованный в 2015 г. и насчитываю-
щий 2635 носительниц мутаций BRCA1 и BRCA2, наг-
лядно продемонстрировал, что риск-редуцирующая  
мастэктомия на 93% снижает риск развития РМЖ [46]. 

Заключение
Доступность современных биомедицинских техноло-

гий, таких как секвенирование ДНК, протеомика, метабо-
ломика, тераностика, появление устройств беспроводного 
мониторинга позволяет осуществлять «персонифициро-
ванный» подход к ранней, субклинической диагностике, 
индивидуализации лечения с целью получения макси-
мальной эффективности и минимальной токсичности те-
рапии, предупреждения рецидива заболевания и его про-
филактики. Будущие задачи заключаются не только в 
поиске новых способов разносторонней характеристики 
пациента, но и в персонализации терапии, создании ин-
дивидуальных лекарственных схем и схем профилактики 
заболеваний. 

Наконец, для того, чтобы различные заинтересован-
ные стороны приняли ПМ и начали работать в этой пара-
дигме, необходимо разработать и внедрить более эффек-
тивные стратегии обучения и подготовки медицинских 
работников на всех этапах.

Таким образом, не вызывает сомнений, что будущее — 
за индивидуализацией подходов к диагностике, лечению 
и профилактике заболеваний. Существующие векторы 
развития — стратифицированная и прецизионная меди-
цина — по сути являются промежуточными этапами на 
пути к истинной персонификации.
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