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Аннотация
Генетический тест может стать полезным инструментом —

а может превратиться в источник тревоги, ложных надежд и
опасных решений. «Код вашей жизни» помогает разобраться, что
на самом деле скрывается за результатами анализа: как выбрать
тест и лабораторию, оценить качество данных, отличить риск
от приговора и понять, когда нужен врач, а когда — пауза и
дополнительная проверка.

Вы узнаете, как читать отчёт по слоям, учитывать семейную
историю, действовать при наследственной предрасположенности,
говорить о результатах с близкими и защищать свои генетические
данные. Эта книга не обещает заглянуть в судьбу — она
возвращает человеку право принимать взвешенные решения, не
поддаваясь мифам и рекламным обещаниям.

Книга создана с помощью ИИ. Обложка: GPT Image -
Лицензия
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Генетический портрет без

мифа о предопределённости
 

Анна заказала генетический тест поздно вечером: в дет-
ской уже погас свет, на кухне остывал чай. Днём она созва-
нивалась с матерью. Та снова проходила обследование после
лечения, говорила бодро, но несколько раз сбилась и пере-
спросила, какой сегодня день. Положив трубку, Анна откры-
ла сайт лаборатории.

На экране обещали «узнать особенности организма»,
«оценить риски заболеваний» и «составить персональные
рекомендации». Ниже шёл список направлений: сердце, пи-
тание, обмен веществ, онкологические риски, переноси-
мость лекарств. Анна задержала палец над кнопкой оплаты.

Вопрос звучал просто: «Есть ли у меня то же, что у ма-
мы?» Но тест предлагал десятки ответов, и каждый выглядел
окончательнее, чем был на самом деле.



 
 
 

Илья, проснувшись от света телефона, спросил:
— Ты опять читаешь про наследственность?
— Я хочу понять, что меня ждёт.
— А если отчёт напишет, что тебя ждёт болезнь?
Анна промолчала. Именно этого она и боялась. Но ещё

сильнее боялась не узнать вовремя.
После введения в тему нам нужен не каталог обещаний,

а точная оптика: что именно может показать генетический
тест и где заканчивается его компетенция. Пока человек сме-
шивает риск с диагнозом, любой результат превращается ли-
бо в ложное успокоение, либо в приговор. История Анны по-
может разобраться, как возникает эта ошибка и каким об-
разом вернуть генетической информации её настоящий мас-
штаб.

Словарь, который защищает от лишней тревоги
Начнём с нескольких слов. Они звучат похоже, но обозна-

чают разные уровни информации.
ДНК — молекула, в которой хранится наследственная ин-

формация организма. Упрощённо её можно представить как
длинный текст с инструкциями и участками регулирования.
Однако это не готовый сценарий жизни. ДНК работает внут-
ри клеток, взаимодействует с другими генами, гормонами,
иммунной системой, питанием, физической нагрузкой, ин-
фекциями, возрастом и множеством других факторов.

Ген — участок ДНК, связанный с определённой биологи-
ческой функцией. Гены участвуют в создании белков и ре-



 
 
 

гулировании процессов организма. Один ген редко отвеча-
ет за сложный признак в одиночку. Даже если он связан с
определённым заболеванием, результат зависит от того, ка-
кой именно вариант присутствует, как он работает и какие
дополнительные условия есть у человека.

Вариант — отличие последовательности ДНК от другого
возможного варианта. Само это слово не означает ни «по-
ломку», ни «опасность». Вариант может быть распростра-
нённым и нейтральным, редким и клинически значимым,
недостаточно изученным или связанным лишь с небольшим
изменением вероятности.

Признак — наблюдаемая характеристика: рост, цвет глаз,
реакция на определённый препарат, уровень какого-либо
показателя, особенности обмена веществ или наличие забо-
левания. Между вариантом ДНК и признаком часто находит-
ся длинная цепочка промежуточных процессов.

Риск — вероятность события при заданных условиях. Это
не обещание, что событие произойдёт. Если говорят, что
риск повышен, нужно уточнить: по сравнению с чем, на-
сколько, на какой срок, для какой группы людей и подтвер-
ждён ли вывод медицинскими исследованиями.

Диагноз — медицинское заключение о состоянии челове-
ка. Его устанавливают не по одной строке коммерческого от-
чёта, а на основании жалоб, осмотра, анамнеза, обследова-
ний и профессиональной интерпретации. Генетический ре-
зультат может помочь в диагностике, уточнить причину со-



 
 
 

стояния или выбрать тактику наблюдения, но не всякий ге-
нетический результат является диагнозом.

Эта последовательность служит полезным фильтром. Ес-
ли в отчёте написано: «Обнаружен вариант, связанный с
повышенной вероятностью», нельзя сразу перескакивать к
фразе: «У меня будет болезнь». Между этими утверждени-
ями есть как минимум три ступени: что это за вариант, на-
сколько надёжна его связь с заболеванием и как она соотно-
сится с конкретной историей здоровья.

Анна сделала именно такой скачок. В отчёте она увиде-
ла раздел о сердечно-сосудистых заболеваниях. Рядом с её
генетическим вариантом стояла пометка «вероятность выше
средней». Она переслала страницу Илье.

— Вот, — сказала она. — Значит, у меня предрасполо-
женность к инфаркту.

— Здесь написано «выше средней», а не «будет инфаркт»,
— ответил он.

— Какая разница? Если вероятность выше, значит, всё
уже понятно.

Разница в этом случае и есть содержание всей главы.
Почему наследственность не равна судьбе
Наследственность — это передача генетического материа-

ла от родителей к детям. Но здоровье человека формируется
не только тем, что он получил при рождении. На него влияют
среда и образ жизни: курение, алкоголь, сон, питание, физи-
ческая активность, инфекции, хронический стресс, условия



 
 
 

труда, доступность медицинской помощи, возраст и случай-
ные биологические процессы.

Это не означает, что человек всегда может «пересилить
генетику правильным поведением». Такая формула тоже
слишком груба. При некоторых состояниях генетический
фактор действительно имеет большое значение, и изменение
образа жизни его не отменяет. Но и тогда генетическая ин-
формация обычно нужна не для предсказания судьбы, а для
выбора наблюдения, лечения, обследования родственников
или других медицинских решений.

Полезно представить три возможные ситуации.
В первом случае генетический вариант почти полностью

объясняет состояние. Например, редкий вариант может на-
рушать работу белка, от которого зависит определённый
биологический процесс. Если вариант подтверждён и его
связь с заболеванием хорошо доказана, врач может назна-
чить специальное наблюдение. Но даже здесь результат озна-
чает не «человек заболел в момент получения отчёта», а
«есть основание проверить состояние и управлять риском по
медицинскому плану».

Во втором случае вариант лишь немного меняет веро-
ятность. Он может иметь значение в статистике больших
групп, но почти ничего не сказать о конкретном человеке без
сведений о возрасте, симптомах, семейной истории и других
факторах. Именно такие варианты часто встречаются в ши-
роких коммерческих панелях, где множество цифр создаёт



 
 
 

впечатление высокой персонализации.
В третьем случае связь пока неясна. Исследования могли

дать противоречивые результаты, вариант встречается ред-
ко, а данных недостаточно. В отчёте это иногда обозначают
как «вариант неопределённого значения». Такой результат
нельзя использовать как основание для лечения, операции
или серьёзных решений о будущем.

Анна получила направление на консультацию к врачу-ге-
нетику. Марина Сергеевна попросила её принести не только
отчёт, но и документы матери, если это возможно: выписки,
результаты обследований, заключения специалистов. Затем
уточнила, кто в семье болел, в каком возрасте, были ли по-
вторные случаи похожих заболеваний.

— Вы хотите проверить именно мой вариант? — спросила
Анна.

— Я хочу понять, какой вопрос мы решаем, — ответи-
ла Марина Сергеевна. — Генетический тест не заменяет
формулировку задачи. Если мы не знаем, ищем ли причи-
ну уже имеющегося состояния, оцениваем наследственный
риск или выбираем лекарственную терапию, один и тот же
результат можно истолковать неправильно.

В семейной истории Анны болезнь матери оказалась не
такой однозначной, как казалось сначала. Мать перенесла
опухоль в пожилом возрасте, лечение прошло успешно, а у
других близких родственников такого диагноза не было. Это
не отменяло необходимости обсудить ситуацию с врачом, но



 
 
 

уже меняло исходную тревожную картину. Семейный факт
оставался важным, однако сам по себе не превращался в до-
казательство наследственного синдрома.

Пенетрантность: почему вариант может прояв-
ляться не у всех

Для понимания наследственных рисков есть термин «пе-
нетрантность». Он показывает, у какой доли носителей опре-
делённого генетического варианта проявляется связанное с
ним состояние или признак.

Если вариант обладает полной пенетрантностью для кон-
кретного состояния, это означает, что при определённых
условиях состояние проявится у всех носителей. Но в меди-
цинской генетике абсолютные формулировки требуют осто-
рожности: значение может зависеть от возраста, критериев
диагноза, пола, среды и качества исследований.

При неполной пенетрантности один человек с тем же ва-
риантом заболевает, а другой — нет. У третьего состояние
проявляется в более лёгкой форме или в другом возрасте.
Это не ошибка теста и не доказательство того, что «гены не
работают». Так устроена биология: генетический вариант со-
здаёт определённые условия, но итог зависит от целой систе-
мы.

Есть и другой термин — экспрессивность. Он описывает,
насколько сильно проявляется признак у человека, если он
возник. У носителей одного варианта симптомы могут раз-
личаться по тяжести, набору проявлений и возрасту начала.



 
 
 

Представим бытовой пример. Два брата унаследовали
один и тот же вариант, связанный с обменом определённого
вещества. Один регулярно наблюдается у врача, корректи-
рует питание и принимает назначенную терапию. У второго
диагноз не установлен, но есть пограничные показатели, ко-
торые он связывает с усталостью и нерегулярным сном. Ге-
нетический вариант у них одинаковый, а жизненные обсто-
ятельства, медицинский контроль и проявления — разные.

Поэтому фраза «у меня нашли ген болезни» почти всегда
требует уточнения. Чаще находят не «ген болезни», а кон-
кретный вариант в гене. И он может:

быть нейтральным;
снижать или повышать вероятность признака;
иметь значение только в сочетании с другими фак-

торами;
быть связанным с заболеванием, но не гарантиро-

вать его;
не иметь достаточных доказательств для клинических вы-

водов.
Ошибка возникает, когда название гена принимают за на-

звание заболевания. Ген, участвующий в работе иммунной
системы, не является «геном аллергии» в бытовом смысле.
Ген, связанный с обменом липидов, не означает автоматиче-
ски наличие атеросклероза. Ген, который может участвовать
в защите клеток от повреждений, не превращает носителя
варианта в пациента с онкологическим диагнозом.



 
 
 

Моногенные и многофакторные состояния
Самый сильный миф о генетике вырос из смешения двух

разных моделей.
Моногенное состояние связано преимущественно с изме-

нением в одном гене. Это не обязательно означает простую
картину, но влияние конкретного варианта может быть зна-
чительным. В таких случаях особенно важны точность ла-
бораторного исследования, подтверждение результата и кон-
сультация специалиста. Иногда анализ проводят не по ши-
рокой коммерческой панели, а по медицинским показаниям,
используя метод, подходящий для конкретного вопроса.

Многофакторное состояние формируется под влияни-
ем множества генетических вариантов и внешних факто-
ров. Каждый отдельный вариант может вносить небольшой
вклад. В совокупности они меняют вероятность, но не опре-
деляют исход в одиночку. К этой модели относится значи-
тельная часть распространённых заболеваний: сердечно-со-
судистые состояния, диабет второго типа, многие формы по-
вышенного давления и другие сложные нарушения.

В многофакторной модели результат «риск повышен»
особенно легко превратить в приговор. Человек видит число
или цветовую шкалу и забывает, что расчёт основан на веро-
ятностной модели. Если в отчёте нет абсолютного риска, пе-
риода времени, исходной группы сравнения и описания ка-
чества доказательств, число почти невозможно использовать
осмысленно.



 
 
 

Представим двух людей, у которых риск заболевания оце-
нён как «в 1,5 раза выше среднего». Для одного базовая ве-
роятность невелика, для другого она уже повышена из-за
возраста, давления, курения и семейной истории. Одинако-
вый относительный показатель не означает одинаковую лич-
ную ситуацию. Поэтому врачу нужно знать не только генети-
ческий отчёт, но и клинический контекст.

Короткая проверка реальности
Когда встречается фраза «риск увеличен», задайте пять

вопросов.
1. Увеличен по сравнению с какой группой?

2. Речь идёт об относительном или абсолютном риске?

3. На какой период рассчитана оценка?

4. Какие исследования подтверждают связь этого варианта
с состоянием?

5. Что конкретно меняется в моих действиях после ре-
зультата?

Если на первые четыре вопроса нет ясного ответа, а на
пятый предлагают только «вести здоровый образ жизни», ге-
нетический отчёт не дал вам персонального медицинского
плана. Он дал общую информацию, которую ещё нужно про-
верить и правильно ограничить.



 
 
 

Как тревога превращает вероятность в приговор
Тревога действует быстро. Она не разбирает формулиров-

ки, а ищет угрозу. В результате человек проходит несколько
ступеней за считаные минуты.

Сначала он видит вариант.
Затем замечает рядом с ним название заболевания.
Потом вспоминает родственника с похожей проблемой.
После этого мозг объединяет три факта в одну фразу: «У

меня будет то же самое».
Анна прошла этот путь, когда прочитала в отчёте раздел о

тромбозах. Её мать когда-то долго лежала в больнице после
операции, а у самой Анны бывали отёки ног после перелётов.
Она решила, что получила подтверждение наследственной
болезни.

На следующий день Анна написала в семейный чат:
— Если у меня обнаружили генетический риск тромбоза,

детям тоже нужно срочно сдавать анализ?
Илья ответил:
— Сначала нужно выяснить, что именно обнаружили.
Анна услышала в этих словах не осторожность, а недове-

рие к её страху.
— Ты хочешь ждать, пока что-то случится?
— Нет. Я хочу не принимать решения по рекламному от-

чёту.
Это был неприятный, но точный конфликт. В подобных

ситуациях скептик иногда звучит холодно, а тревожный че-



 
 
 

ловек — чрезмерно эмоционально. Однако оба могут защи-
щать одну и ту же цель: не пропустить опасное состояние.
Разница в том, что тревога требует немедленного действия, а
разумная медицинская тактика сначала уточняет основание
для этого действия.

Полезно заменить внутреннюю фразу «У меня на-
шли болезнь» на более точную:

«В моём образце обнаружен такой-то вариант. Нужно вы-
яснить его классификацию, доказательность связи с заболе-
ванием и значение для моей ситуации».

Это не игра словами. Такая формулировка возвращает
промежуточные шаги, которые тревога стирает.

Анна составила список того, что она уже знала и чего не
знала. Знала: тест сделан по образцу слюны, в отчёте указан
вариант, рядом стоит пометка о повышенном риске. Не зна-
ла: насколько точен метод, подтверждён ли вариант другим
анализом, что означает показатель для её возраста, есть ли
связь с семейной историей и требуется ли обследование де-
тям.

Этот список резко изменил разговор с врачом. Вме-
сто вопроса «Я заболею?» Анна смогла спросить:

— Что именно этот результат позволяет утверждать?

— Что он не позволяет утверждать?

— Нужно ли подтверждение в медицинской лаборатории?



 
 
 

— Какой следующий шаг нужен мне, а какой не нужен
моим детям?

— Есть ли причина менять лечение или достаточно пла-
нового наблюдения?

Такие вопросы не требуют специальной подготовки. Они
защищают от двух крайностей: от паники и от ложного успо-
коения.

Первый разбор истории Анны
Марина Сергеевна начала консультацию не с графиков и

не с генетических терминов. Она попросила Анну описать
причину тестирования одним предложением.

— Я хочу понять, унаследовала ли я болезнь матери и не
передам ли её детям, — сказала Анна.

Врач уточнила:
— Какой диагноз был у вашей матери? Когда его устано-

вили? Есть ли документы?
Анна достала из телефона фотографии выписок. Оказа-

лось, что в семейных пересказах несколько разных проблем
объединились в одну: операция у матери, эпизод тромбоза
у её сестры после перелома, повышенное давление у деда.
Для Анны это выглядело как единая наследственная линия.
Для врача — как три разных медицинских сюжета, которые
нельзя складывать без проверки.

Затем Марина Сергеевна изучила отчёт. В нём были вари-



 
 
 

анты, отобранные для расчёта общих рисков, но не было пол-
ноценного медицинского заключения по семейному заболе-
ванию. Указанный вариант мог иметь статистическую связь
с изменением вероятности, однако не подтверждал наличие
моногенного синдрома у Анны.

— То есть тест бесполезен? — спросила Анна.
— Нет, но его польза ограничена, — ответила врач. — Он

не ответил на тот вопрос, ради которого вы его покупали. И
это тоже важный результат: теперь вы знаете, что широкая
панель не заменяет целевое медицинское обследование.

Анне рекомендовали не начинать лечение самостоятель-
но и не отменять уже назначенные препараты. Вместо этого
врач предложила собрать семейную историю, уточнить диа-
гноз матери, обсудить с терапевтом факторы риска и пройти
необходимые обследования по возрасту и жалобам. Если в
документах матери обнаружится основание подозревать на-
следственное состояние, станет понятнее, какой тест нужен
и кому его выполнять в первую очередь.

С точки зрения рекламы такой путь выглядит менее эф-
фектно, чем мгновенный отчёт с персональным индексом.
С точки зрения медицины он надёжнее. Сначала формули-
руется клинический вопрос, затем выбирается метод, после
чего результат сопоставляется с семейной историей и данны-
ми обследования.

Илья после консультации спросил:
— Значит, мы зря потратили деньги?



 
 
 

— Мы заплатили за отчёт, который оказался шире, чем
наш вопрос, — сказала Анна. — Но теперь я понимаю, что
следующий анализ нельзя выбирать только по списку обеща-
ний.

Это был первый поворот в её восприятии генетики. Тест
перестал быть гаданием о будущем и стал одним из источни-
ков информации, который имеет смысл только внутри при-
нятия решения.

Четыре ошибки, которые выглядят разумными
Первая ошибка — искать в отчёте подтверждение уже

возникшего страха. Если человек боится определённой бо-
лезни, он замечает соответствующий раздел и игнориру-
ет ограничения метода. Выход — сначала записать, какой
именно вопрос нужно решить, а потом проверить, способен
ли выбранный тест на него ответить.

Вторая ошибка — считать любой вариант вредным. Вари-
ант — это описание отличия ДНК, а не оценка его послед-
ствий. Выход — уточнить клиническую классификацию и
уровень доказательности.

Третья ошибка — передавать результат родственникам
как готовый диагноз. Генетические данные могут иметь зна-
чение для семьи, но сообщение «у нас нашли наследствен-
ную болезнь» способно вызвать ненужную панику. Выход
— сначала получить медицинское объяснение и только по-
том обсуждать с родственниками конкретный проверенный
факт: что обнаружено, насколько это подтверждено и кому



 
 
 

действительно рекомендована консультация.
Четвёртая ошибка — принимать решение о лечении по

коммерческому отчёту. Генетический результат может под-
сказать направление для разговора с врачом, но не должен
сам по себе определять отмену препарата, ограничительную
диету, операцию, отказ от беременности или обследование
ребёнка.

Особенно осторожно нужно относиться к результатам, по-
лученным без оценки качества образца, без подтверждения
значимого варианта или без описания метода. Если вывод
может повлиять на медицинское решение, его следует прове-
рять в медицинском контексте, а не просто пересылать зна-
комым или обсуждать в чате.

Упражнение «Пять уровней вывода»
Возьмите любой фрагмент генетического отчёта и пере-

пишите его в пять строк.
Первая строка: что непосредственно обнаружено? Напри-

мер: «В образце найден конкретный вариант в определённом
гене».

Вторая строка: что известно о варианте? «Он классифи-
цирован как нейтральный, вероятно значимый, значимый
или неопределённый» — но только если такая классифика-
ция действительно указана и понятна.

Третья строка: к чему он может иметь отношение? «Он
может быть связан с изменением вероятности такого-то со-
стояния».



 
 
 

Четвёртая строка: чего из него нельзя заключить? «Он не
подтверждает диагноз, не предсказывает точную дату или
форму заболевания и не заменяет обследование».

Пятая строка: какое следующее действие разумно? «Уточ-
нить результат у врача, подтвердить его медицинским мето-
дом, собрать семейную историю или ничего не менять до по-
явления дополнительных данных».

Если на второй строке нет ясного ответа, особенно важ-
но не перескакивать сразу к четвёртой и пятой. Отсутствие
классификации нельзя заполнять догадками.

Смысл генетического портрета
Генетический портрет — не фотография будущего и не

окончательное описание личности. Это набор данных о
некоторых вариантах ДНК, которые могут быть связаны с
признаками, реакциями организма или вероятностью опре-
делённых состояний. Его ценность зависит от качества ис-
следования, поставленного вопроса, доказательности связи
и способности встроить результат в медицинскую историю
человека.

Иногда генетика действительно даёт сильный ответ. Она
может помочь подтвердить редкое наследственное состоя-
ние, объяснить необычное сочетание симптомов, выбрать
направление обследования или оценить необходимость на-
блюдения у родственников. Но сильный ответ получается не
из самого факта наличия ДНК, а из сочетания подходящего
теста, корректной интерпретации и клинического контекста.



 
 
 

В других случаях генетика даёт лишь слабый сигнал. Он
может быть интересен для исследования, но не должен пре-
вращаться в срочное решение. Чем шире панель и чем боль-
ше в ней показателей, тем выше вероятность встретить ре-
зультат, смысл которого человек не сможет самостоятельно
оценить.

Анна сохранила отчёт, но перестала читать его как приго-
вор. Она уточнила диагноз матери, записалась на плановое
обследование и договорилась с Ильёй не пересылать детям
тревожные сообщения до консультации специалиста. Её ис-
ходный вопрос не получил короткого ответа, зато стал точ-
нее: какой риск есть у неё, какие данные нужны для его оцен-
ки и какие действия действительно меняют ситуацию.

С этого начинается зрелое отношение к генетической ин-
формации. Не с отказа от тестов и не с безусловной веры в
них, а с умения различать данные и выводы.

Перед оплатой любого исследования этот навык придёт-
ся применить ещё раз. Нужно будет выяснить, какую задачу
решает тест, кому предназначен результат и какие действия
последуют за каждым возможным ответом. Именно об этом
будет следующая глава.



 
 
 

 
Три вопроса до оплаты теста

 
После разговора о том, почему генетический вариант не

равен диагнозу, возникает практический вопрос: как не ку-
пить красивое обещание вместо ответа на конкретную про-
блему. Именно при выборе теста человек чаще всего теряет
контроль над ситуацией: тревога торопит, реклама упроща-
ет, а высокая цена начинает казаться гарантией качества.

Анна открыла страницу генетического теста поздно вече-
ром, когда дети уже спали, а Илья убирал чашки после ужи-
на. На экране обещали «оценить наследственные риски»,
«рассчитать предрасположенность к заболеваниям» и «под-
сказать персональную стратегию долголетия». Ниже видне-
лась кнопка: «Заказать со скидкой до полуночи». Анна по-
чти нажала на неё, но остановилась.

Она позвала Илью к ноутбуку.
— Если я сейчас закажу, мы хотя бы поймём, что у меня

с сердцем?
— Что именно ты хочешь узнать?
— Ну… есть ли у меня наследственная проблема.
— А если тест напишет «повышенный риск», что мы бу-

дем делать завтра утром?
Анна не ответила. У них не было плана. Не было даже яс-

ного понимания, какой именно диагноз был у её матери и от-
носится ли он к наследственным заболеваниям. Было толь-



 
 
 

ко слово «наследственность» и страх, который за последние
месяцы звучал громче любых медицинских фактов.

Три вопроса, которые меняют выбор
Перед оплатой теста стоит остановиться не для того, что-

бы обесценить любопытство или испугаться медицинской
темы. Пауза нужна для другого: отделить вопрос от тревоги,
решение от информации, а полезную неопределённость от
обещания точного ответа.

Сделайте это последовательно.
Первый вопрос: что именно я хочу узнать?
Не «хочу проверить здоровье», не «хочу понять наслед-

ственность» и не «хочу знать всё о себе». Такие формули-
ровки слишком широки. На них можно ответить любым от-
чётом: в организме всегда найдутся десятки особенностей,
рисков или статистических совпадений.

Рабочая формулировка звучит уже: «Я хочу понять, мо-
жет ли заболевание в моей семье иметь наследственную при-
роду», «Я хочу выяснить, связан ли мой текущий симп-
том с конкретным наследственным заболеванием», «Я хо-
чу узнать, есть ли у меня вариант, который может повлиять
на планирование беременности», «Я хочу получить бытовую
информацию о происхождении предков и не использовать её
для медицинских решений».

Разница между этими фразами не стилистическая. За
каждой стоит свой тип задачи, метод исследования и способ
интерпретации.



 
 
 

Второй вопрос: какое решение должно последовать из ре-
зультата?

Если результат ничего не изменит, тест может остаться
любопытным развлечением или способом собрать информа-
цию для себя. Это не обязательно плохо, но такую покупку
не стоит называть медицинским обследованием.

Решение может быть конкретным: обратиться к врачу-ге-
нетику, пройти уточняющее обследование, изменить часто-
ту наблюдения по рекомендации врача, обсудить результа-
ты с родственниками, сохранить семейную информацию для
планирования беременности или, наоборот, не предприни-
мать медицинских действий без подтверждения.

Проверка проста. Представьте три возможных ответа:
«обычный риск», «повышенный риск» и «результат неопре-
делён». Что вы сделаете в каждом случае? Если для всех трёх
вариантов ответ один и тот же — «пойду разбираться к вра-
чу» или «ничего не буду менять», — честно запишите это
до оплаты. Тогда станет понятнее, нужна ли вам именно эта
информация и способен ли выбранный тест привести к нуж-
ному решению.

Третий вопрос: какую неопределённость я готов принять?
Генетический тест не всегда выдаёт ответ «есть» или

«нет». Иногда он показывает вариант с неясным значени-
ем. Иногда сообщает о повышенной вероятности, которая не
означает, что заболевание обязательно разовьётся. Бывает,
что тест не находит исследуемый вариант, но это не исклю-



 
 
 

чает всех возможных причин. А иногда результат невозмож-
но правильно оценить без сведений о заболевших родствен-
никах, их диагнозах и медицинских документах.

Если человек ждёт от теста окончательного приговора,
любой вероятностный ответ покажется обманом. Если же он
заранее понимает границы метода, неопределённость стано-
вится частью информации, а не неожиданной поломкой обе-
щания.

Запишите ответы на три вопроса в одном абзаце:
«Я хочу узнать…»
«Если результат покажет…, я решу…»
«Я готов принять, что тест может не ответить на во-

прос, если…»
Если закончить эти фразы не получается, с оплатой лучше

не торопиться.
Четыре разные задачи под одним словом «генети-

ческий тест»
Рекламная страница часто объединяет в одну категорию

исследования, которые решают совершенно разные задачи.
Из-за этого человек думает, что покупает универсальный
способ «проверить гены», хотя на деле получает один из
нескольких типов информации.

Диагностический тест назначают, когда уже есть заболе-
вание, симптомы или подозрение на конкретное состояние
и нужно проверить, связаны ли они с определённым генети-
ческим фактором. Это не общий обзор организма, а иссле-



 
 
 

дование, построенное вокруг клинического вопроса.
Например, при определённых симптомах и семейной ис-

тории врач может рекомендовать исследование конкретно-
го гена или группы генов. Отрицательный результат в таком
случае не означает, что «все наследственные причины ис-
ключены»: он может исключать только те варианты и участ-
ки, которые покрывает выбранный метод. Положительный
результат тоже требует медицинской интерпретации. Нужно
понять, действительно ли найденный вариант связан с симп-
томами и как он влияет на дальнейшую тактику.

Предиктивный тест оценивает вероятность будущего со-
бытия или заболевания у человека, у которого сейчас мо-
жет не быть признаков болезни. Здесь особенно легко пере-
путать вероятность с предсказанием. Даже значимый вари-
ант не превращает будущее в расписание. Он может изме-
нить уровень риска, но итог зависит от множества факторов:
других генетических особенностей, возраста, среды, образа
жизни, сопутствующих состояний и случайности.

Скрининговый тест ищет признаки возможного риска в
определённой группе людей или на определённом этапе жиз-
ни. Скрининг не ставит диагноз. Его задача — отобрать тех,
кому требуется дополнительная проверка. Поэтому положи-
тельный скрининговый результат обычно ведёт к уточняю-
щему обследованию, а не к немедленному лечению. Отри-
цательный результат снижает вероятность обнаруживаемого
состояния в рамках конкретной программы, но не отвечает



 
 
 

на все медицинские вопросы.
Потребительский тест продаётся напрямую человеку и

может включать сведения о происхождении, некоторых осо-
бенностях обмена веществ, вероятных реакциях на отдель-
ные вещества, носительстве отдельных вариантов или стати-
стических характеристиках. Такой тест иногда бывает инте-
ресным и полезным для подготовки вопросов к врачу, но его
нельзя автоматически считать диагностическим заключени-
ем.

Одно и то же слово «риск» в этих форматах может озна-
чать разное. В медицинском исследовании оно связано с кон-
кретным клиническим вопросом, методикой и рекоменда-
циями. В потребительском отчёте может быть статистиче-
ской оценкой, основанной на ограниченном наборе вариан-
тов и популяционных данных. Сравнивать такие результаты
напрямую нельзя.

Полезная развилка выглядит так.
Если у вас есть симптомы, установленный диагноз или

выраженная семейная история одного заболевания, сначала
сформулируйте медицинский вопрос вместе с врачом. Само-
стоятельно выбранный широкий тест может оказаться слиш-
ком поверхностным или просто не тем, который нужен для
ответа.

Если вы хотите оценить вероятность состояния, которого
пока нет, выясните, какие варианты исследуются, насколько
результат применим к вашей ситуации и какое наблюдение



 
 
 

предусмотрено при разных ответах.
Если цель — профилактическая проверка, спросите, что

именно считается положительным результатом и каким об-
следованием его подтверждают.

Если вас интересуют происхождение, любопытные осо-
бенности или бытовая информация, не приписывайте отчёту
клиническую силу, которой у него может не быть.

Ключевой критерий один: тип теста должен соответство-
вать типу решения.

Любопытство не обязано притворяться медицин-
ской необходимостью

Анна долго не хотела признаваться себе, что в её инте-
ресе к тесту есть не только тревога о здоровье. Ей хотелось
узнать, откуда происходят родственники по материнской ли-
нии, есть ли у неё особенности питания и почему она «пло-
хо переносит» некоторые продукты. Это были нормальные
вопросы. Проблема возникала не в них, а в том, что на стра-
ницу с бытовым тестом она пришла через страх болезни ма-
тери.

Любопытство и клиническая цель могут сосуществовать,
но смешивать их нельзя. Если человек хочет узнать проис-
хождение предков, ему нужен потребительский отчёт с по-
нятным описанием метода и ограничений. Если он пытается
понять, требуется ли медицинское наблюдение из-за семей-
ной болезни, вопрос нужно перевести в клиническую плос-
кость.



 
 
 

Представьте ситуацию: человек получает в отчёте инфор-
мацию о вероятной непереносимости определённого про-
дукта и полностью исключает его из рациона. Но метод не
подтверждал диагноз, а рекомендация не учитывала симпто-
мы, особенности питания и результаты обычного обследова-
ния. В итоге человек тратит силы на жёсткие ограничения, а
настоящую причину недомогания продолжает искать не там,
где нужно.

Другая ошибка — использовать бытовой результат
как аргумент против врача:

«У меня в отчёте низкий риск, значит, обследование мне
не нужно».

Такой вывод не следует из большинства потребительских
тестов. Врач оценивает не только генетические варианты, но
и жалобы, данные осмотра, возраст, семейную историю, ре-
зультаты анализов и динамику состояния.

Есть и обратная ошибка:
«У меня нашли повышенный риск, значит, заболевание

уже началось».
Это тоже подмена вероятности диагнозом. Генетический

результат может стать поводом для разговора со специали-
стом, но не заменяет клиническую оценку.

Проверка рекламной страницы: обещание против
содержания

Рекламный текст написан так, чтобы человек узнал себя в
обещании: «Узнайте, какие заболевания могут передаваться



 
 
 

в вашей семье», «получите персональный план здоровья»,
«раскройте скрытые возможности организма». Такие фразы
создают ощущение масштаба, но не объясняют, что именно
измеряется.

Перед оплатой перенесите внимание с крупных обещаний
на мелкий текст. На странице или в документах должны быть
понятны несколько вещей.

Что исследуют. Не просто «сотни генетических показате-
лей», а конкретные гены, варианты, участки или категории
признаков. Чем шире обещание и меньше подробностей, тем
осторожнее следует относиться к покупке.

Для какой цели предназначен результат. Если один от-
чёт обещает одновременно оценить наследственные заболе-
вания, питание, спорт, сон, стресс, происхождение и «долго-
летие», это ещё не доказывает его бесполезность, но требует
особенно внимательно проверить методику и границы каж-
дого раздела.

Что означает положительный ответ. Указано ли, что
делать дальше? Есть ли подтверждающее исследование?
Предусмотрена ли консультация специалиста? Если на стра-
нице есть только обещания, но нет маршрута после получе-
ния результата, покупатель остаётся один на один с цифра-
ми.

Что означает отрицательный ответ. Объясняется ли, какие
состояния такой результат не исключает? Хорошая инфор-
мация о тесте описывает не только возможности, но и огра-



 
 
 

ничения.
Кто интерпретирует результат. Автоматический отчёт и

консультация медицинского специалиста — разные услуги.
Если консультация включена в стоимость, выясните, кто её
проводит, в каком формате и отвечает ли специалист на во-
просы о конкретной семейной истории.

Как защищаются данные. Генетическая информация от-
носится к чувствительным персональным данным. До зака-
за нужно прочитать, какие сведения собираются, зачем они
нужны, как долго хранятся, кто получает доступ к результа-
там и биоматериалу, можно ли отказаться от дополнитель-
ных целей использования. Не соглашайтесь автоматически
со всеми пунктами, которых не понимаете.

Что происходит с биоматериалом. Уточните, хранится ли
образец после исследования, можно ли потребовать его уни-
чтожения, используется ли он для дополнительных исследо-
ваний и как оформляется согласие. Условия различаются,
поэтому ответ нужно искать в документах конкретной орга-
низации, а не в рекламном баннере.

Работает ли услуга в России по заявленным правилам.
Для медицинских исследований важно, кто оказывает услу-
гу, какие документы выдаются и как организована медицин-
ская часть. Если компания предлагает «диагностику», но
её статус, статус медицинской организации и квалификация
специалиста неясны, остановитесь и проверьте сведения от-
дельно.



 
 
 

Особенно настораживают фразы вроде «точность 99 про-
центов» без объяснения, к чему относится этот показатель.
Техническая точность определения конкретного варианта не
равна точности прогноза заболевания. Можно очень точно
обнаружить вариант, который лишь немного меняет вероят-
ность состояния. Поэтому показатель качества должен быть
связан не только с лабораторным измерением, но и с клини-
ческим смыслом результата.

Скрипт для проверки страницы
Если на сайте не хватает информации, напишите в службу

поддержки. Сообщение должно быть коротким и конкрет-
ным:

«Я рассматриваю тест из-за семейного случая заболева-
ния. Подскажите, пожалуйста: какие именно варианты и ге-
ны исследуются; является ли тест диагностическим, скри-
нинговым или потребительским; что означает положитель-
ный результат; требуется ли подтверждение; кто проводит
консультацию по результату; как хранятся биоматериал и ге-
нетические данные; можно ли отказаться от их дальнейшего
использования?»

Ответ тоже является частью проверки. Если вместо кон-
кретики вы получаете повтор рекламных обещаний, предло-
жение «просто попробовать» или давление с помощью огра-
ниченной скидки, это не отвечает на медицинский вопрос.

Скидка до полуночи особенно плохо сочетается с реше-
нием, которое может повлиять на здоровье семьи. Срочность



 
 
 

в рекламе — коммерческий приём, а не медицинское пока-
зание.

Когда врач нужен до заказа
Есть ситуации, в которых сначала следует обратиться к

врачу, а не выбирать тест самостоятельно. Это не значит, что
врач обязательно запретит исследование. Его задача — по-
мочь сформулировать правильный вопрос и выбрать подхо-
дящий метод.

Предварительная консультация особенно нужна, если в
семье были случаи заболевания в необычно раннем возрасте,
несколько родственников с похожим диагнозом, сочетание
разных опухолей или повторяющиеся проблемы с беремен-
ностью. Также стоит обратиться к врачу, если у вас уже есть
симптомы, диагноз, необъяснимые результаты обследований
или если вы принимаете решение о профилактической опе-
рации, лечении, наблюдении или планировании беременно-
сти.

Важна и психологическая сторона. Если вы понимаете,
что при любом «плохом» результате начнёте срочно менять
лекарства, питание, обследования или отношение к род-
ственникам, лучше заранее обсудить возможные сценарии.
Врач может объяснить, какой результат действительно изме-
нит тактику, а какой только усилит тревогу.

Отдельный случай — тестирование ребёнка. Информация
о наследственном риске может повлиять на его медицинское
наблюдение и семейные отношения. Заказывать исследова-



 
 
 

ние «на всякий случай» без понятной цели особенно рис-
кованно: ребёнок не всегда способен самостоятельно осмыс-
лить последствия такой информации, а часть результатов не
имеет значения в детском возрасте.

Если вопрос связан с беременностью или планировани-
ем семьи, предварительная консультация помогает не под-
менить медицинскую оценку бытовым отчётом. Здесь важны
сведения о здоровье обоих партнёров, семейная история и
конкретная цель исследования.

Модель «вопрос — решение — неопределённость»
Эту модель удобно использовать как фильтр для любого

теста.
Вопрос должен быть достаточно узким, чтобы существо-

вал способ его исследовать. «Есть ли у меня плохие гены?»
— нерабочая формулировка. «Есть ли основания проверить
наследственную причину ранних случаев определённого за-
болевания в семье?» — уже медицинский вопрос, который
можно обсуждать со специалистом.

Решение должно быть реальным, а не воображаемым. Ес-
ли результат не изменит наблюдение, лечение, планирование
беременности, разговор с врачом или бытовое действие, его
медицинская ценность может быть невысокой. Это не дела-
ет информацию запрещённой, но честно переводит её из ка-
тегории «необходимое обследование» в категорию «личный
интерес».

Неопределённость нужно назвать заранее. Она может воз-



 
 
 

никнуть потому, что тест исследует не все возможные вари-
анты, результат связан с вероятностью, найденное изменение
недостаточно изучено или его значение зависит от семейно-
го контекста.

Попробуйте применить модель к трём ситуациям.
Человек хочет понять, почему у него повышен холесте-

рин. Если он заказывает широкий потребительский тест и
ждёт объяснения, вопрос плохо связан с методом. Сначала
нужны обычная медицинская оценка и уточнение семейной
истории. Генетическое исследование можно обсудить позже,
если врач увидит основания.

Женщина хочет узнать, есть ли у неё наследственный
риск заболевания, которым болела мать. Если диагноз мате-
ри подтверждён, возраст начала болезни известен, а резуль-
тат может повлиять на наблюдение, консультация врача до
теста имеет смысл. Важно выяснить, можно ли сначала ис-
следовать родственника с заболеванием: иногда это даёт се-
мье более информативную отправную точку.

Мужчина хочет узнать происхождение предков. Здесь во-
прос не медицинский. Он может выбрать потребительский
тест, заранее решив, что результат не станет основанием для
диагностики, лечения или изменения рациона.

Реальный разговор Анны и Ильи
На следующий вечер Анна снова открыла страницу теста.

На этот раз она не смотрела на скидку. Взяла лист бумаги и
написала: «Что я хочу узнать?»



 
 
 

Первый вариант получился слишком широким: «Есть ли
у меня наследственная болезнь сердца?» Илья перечитал.

— А что именно было у твоей мамы?
— Говорили, что сердечная недостаточность. Но сначала

у неё нашли высокое давление. Потом начались проблемы с
ритмом. Документы я не видела.

— Тогда мы пока не знаем, какую болезнь проверять.
Анна помолчала и дописала: «Хочу понять, есть ли в се-

мейной истории основания для консультации врача-генети-
ка и дополнительного обследования».

Это был уже другой вопрос. Не «покажет ли тест мою
судьбу», а «нужно ли разбираться в семейной истории и ка-
ким способом».

Вторая строка вызвала спор.
— Если найдут риск, мы проверим сердце, — сказала Ан-

на.
— А если не найдут?
— Тогда, наверное, успокоюсь.
— Но что, если тест не исследует причину, из-за которой

мама заболела?
Анна посмотрела на экран. Рекламная страница обещала

«более 200 показателей», но не показывала список генов на
видном месте.

— Тогда отрицательный результат не даст мне того спо-
койствия, которого я от него жду.

Они точнее сформулировали решение: если будут осно-



 
 
 

вания, Анна сначала соберёт медицинские документы мате-
ри, уточнит возраст начала болезни и обратится на консуль-
тацию; только после этого выберет исследование, если врач
сочтёт его полезным. Если оснований для генетического по-
иска не будет, она не станет покупать тест только ради слова
«наследственность».

Третья строка оказалась самой сложной.
— А если найдут вариант, но скажут, что его значение

неясно? — спросил Илья.
— Тогда я не буду считать это диагнозом и не стану ме-

нять лечение без врача.
— Запиши.
Анна записала. Получившийся текст выглядел не так впе-

чатляюще, как обещание «узнать всё о здоровье», зато в нём
появился порядок действий.

На следующий день она связалась с поликлиникой и уточ-
нила, как получить копии медицинских документов матери и
где пройти консультацию врача-генетика. Заодно Анна спро-
сила у родственников, кто ещё в семье болел похожим обра-
зом и в каком возрасте. Выяснилось, что у двоюродного де-
да были проблемы с сердцем, но точного диагноза никто не
знал. Эта информация не поставила диагноз Анне, но сдела-
ла разговор с врачом более содержательным.

Через несколько недель Анна пришла на консультацию
к Марине Сергеевне с папкой документов и сохранёнными
результатами обследований. Врач не стала сразу обсуждать



 
 
 

«широкий тест».
— Сначала определим, какой ответ вам нужен, — сказа-

ла она. — Если мы не знаем, что пытаемся подтвердить или
исключить, широкий отчёт может добавить цифр, но не яс-
ности.

Анна рассказала о матери, семейных случаях и своей
тревоге. Марина Сергеевна объяснила, какие сведения сто-
ит уточнить, какие обследования относятся к обычной ме-
дицинской практике, а какие генетические варианты могут
иметь значение только в определённом контексте.

Главным результатом первой встречи стал не заказ ана-
лиза, а маршрут. Анна поняла: тест может быть следующим
шагом, но не обязан быть первым.

Типичные сбои после хорошего начала
Даже если человек ответил на три вопроса, на следующем

этапе он может ошибиться.
Первый сбой — подмена конкретной цели масштабом от-

чёта. Кажется, что тест на 500 показателей лучше теста на
20. Но число показателей не говорит, насколько они связаны
с вашим вопросом. Если вы ищете причину семейного забо-
левания, важнее соответствие метода задаче, чем длина ре-
кламного списка.

Второй сбой — вера в обещание «персонального плана».
План действий не становится персональным только потому,
что в отчёте указано ваше имя. Медицинские рекомендации
требуют учитывать симптомы, данные осмотра, историю за-



 
 
 

болеваний, лекарства и результаты других исследований.
Третий сбой — попытка сделать вывод о родственниках

по собственному результату. Генетическая информация за-
трагивает семью, но один результат не позволяет автомати-
чески диагностировать родителей, детей, братьев или сестёр.
Обсуждать семейные последствия следует осторожно и при
необходимости с врачом.

Четвёртый сбой — чтение отчёта в одиночестве ночью.
Это не медицинский запрет, а практическое наблюдение:
тревога усиливает внимание к словам «повышенный», «му-
тация», «риск», а пояснения и ограничения остаются неза-
меченными. Если результат может повлиять на здоровье, за-
ранее решите, с кем будете его разбирать.

Пятый сбой — изменение лечения по результату потреби-
тельского теста. Нельзя самостоятельно отменять назначен-
ные препараты, начинать профилактические средства или
переходить на жёсткую диету только потому, что отчёт свя-
зал один вариант с определённой особенностью. Любое ре-
шение о лечении и обследовании должно опираться на ме-
дицинскую консультацию.

Шестой сбой — игнорирование данных и согласий. Че-
ловек может потратить время на обсуждение риска заболе-
вания и не прочитать, что произойдёт с образцом и инфор-
мацией после выдачи отчёта. Генетические данные не стоит
отдавать «по умолчанию». Уточните, какие согласия обяза-
тельны для услуги, а какие являются дополнительными.



 
 
 

Алгоритм решения перед оплатой
Сначала сформулируйте одну цель. Не пять, а одну глав-

ную: медицинскую или бытовую.
Затем определите тип задачи. Если есть симптомы или ди-

агноз, обсуждайте диагностический подход. Если признаков
болезни нет, но есть семейный риск, речь может идти о пре-
диктивной оценке. Если задача — отобрать людей для даль-
нейшей проверки, нужен скрининговый формат. Если вы хо-
тите узнать происхождение или получить общую информа-
цию о некоторых особенностях, это потребительская цель.

После этого запишите решение для трёх вариантов ре-
зультата: положительного, отрицательного и неопределённо-
го. Если вы не понимаете, какое действие возможно, не по-
купайте тест на основании одного рекламного обещания.

Дальше проверьте метод: что исследуют, чего не исследу-
ют, как подтверждают результат и кто его объясняет.

Если вопрос медицинский, особенно при симптомах, диа-
гнозе или выраженной семейной истории, получите консуль-
тацию до заказа. Если вопрос бытовой, сохраните границы и
не превращайте отчёт в диагноз.

И только затем сравнивайте стоимость, сроки, удобство
сдачи биоматериала и формат отчёта. Цена должна быть по-
следним, а не первым критерием.

Фиксация результата
После такой проверки у вас должен остаться не только от-

вет «покупать или не покупать», но и короткая запись, кото-



 
 
 

рую можно показать врачу или сохранить для себя:
«Моя цель — …»
«Рассматриваемый тип теста — …»
«Результат может изменить — …»
«Результат не сможет доказать — …»
«При положительном ответе я …»
«При отрицательном ответе я …»
«При неопределённом ответе я …»
«До заказа мне нужно уточнить — …»
Если в последней строке появляются вопросы вроде «ка-

кой диагноз у матери», «нужна ли консультация генетика»,
«какие варианты исследует лаборатория» или «что будет с
моими данными», это не мелочи, а незавершённые условия
выбора.

Анна в итоге не нажала кнопку оплаты в тот вечер. Она
потратила несколько недель на сбор сведений и консульта-
цию, а затем выбрала не самый широкий и не самый реклам-
но привлекательный путь, а тот, который соответствовал её
вопросу. Тревога не исчезла по щелчку, но перестала управ-
лять покупкой. Теперь у Анны был маршрут: что выяснить,
у кого спросить, какой результат имеет значение и какие вы-
воды делать нельзя.

Генетический тест полезен не тогда, когда обещает рас-
сказать о человеке всё. Его ценность определяется тем, по-
могает ли он ответить на конкретный вопрос и принять обос-
нованное решение. Если вопрос расплывчат, любой отчёт



 
 
 

будет казаться важным; если вопрос точен, становится вид-
но, какой тест нужен, нужен ли он вообще и что делать после
результата.

Но даже правильно выбранный тест не раскрывается
одним словом на упаковке. За формулировками «анализ
ДНК», «оценка риска» и «генетический профиль» скрыва-
ются разные наборы вариантов, методы, ограничения и спо-
собы интерпретации. Следующий шаг — научиться читать
не название услуги, а её фактическое содержание.



 
 
 

 
Какие данные прячутся

за одним словом тест
 

Анна уже задала себе главный вопрос: могла ли она уна-
следовать заболевание, из-за которого мать недавно попала
в больницу? Но теперь выяснилось, что для предваритель-
ного выбора недостаточно даже самого выражения «генети-
ческий тест». Под ним может скрываться проверка одного
заранее известного варианта, панель из нескольких десятков
генов, исследование экзома или почти всей последователь-
ности ДНК. В каждом случае меняются не только цена и объ-
ём отчёта, но и вопрос, на который результат вообще спосо-
бен ответить.

Илья заметил это раньше Анны. Он открыл на ноутбу-
ке страницу лаборатории и пролистал описание: «расширен-
ный генетический анализ», «более 500 показателей», «пол-
ный генетический профиль». Ниже располагалась кнопка
оплаты.

«Почему полный вариант должен быть лучше?» — спро-
сил он.

Анна не сразу нашла ответ. Ей казалось: чем больше дан-
ных удастся получить, тем меньше останется неизвестного.
После болезни матери это ощущение стало почти физиче-
ским. Хотелось сдать образец и получить обратно не отчёт, а



 
 
 

окончательное решение: есть риск или нет, что делать, нуж-
но ли обследовать детей.

Но генетическое исследование устроено не как увеличе-
ние масштаба фотографии. Если на исходном снимке нет
нужного фрагмента, при приближении он не появится. Рас-
ширение метода действительно добавляет данные, однако не
гарантирует, что они относятся к вашему вопросу, получены
с достаточным качеством и правильно интерпретированы.

Слово «тест» скрывает метод
Первый сигнал тревоги — описание исследования начи-

нается с обещания результата, но почти ничего не говорит о
способе его получения. «Проверим наследственные риски»,
«определим предрасположенность», «расшифруем ДНК» —
это язык рекламы, а не техническое описание. До оплаты
нужно получить четыре конкретных ответа:

1. Что именно анализируют: отдельные варианты, на-
бор генов, экзоны, весь геном, митохондриальную ДНК или
участки Y-хромосомы.

2. Каким методом получают данные: генотипированием,
секвенированием или сочетанием методов.

3. Какие участки покрываются и с какой вероятностью ла-
боратория их считывает.

4. Как результат связан с вашим вопросом и каким будет
следующий шаг после его получения.

Генотипирование — это проверка заранее выбранных по-
зиций в ДНК. Лаборатория не просматривает весь ген и не



 
 
 

ищет любые возможные изменения. Она проверяет конкрет-
ный вариант или набор известных вариантов и определяет,
какой из них есть у человека.

Секвенирование — чтение последовательности букв ДНК
на выбранном участке. При секвенировании панели лабора-
тория изучает набор генов, отобранных потому, что они свя-
заны с определённой группой заболеваний или конкретной
задачей.

Экзом — совокупность участков генов, кодирующих бел-
ки. Эти участки занимают лишь небольшую часть генома, но
содержат значительную долю известных клинически значи-
мых изменений. Исследование экзома шире панели, однако
не охватывает все регуляторные и межгенные области.

Геном — вся последовательность ДНК, включая кодиру-
ющие и некодирующие участки. Полногеномное исследова-
ние теоретически даёт самый широкий массив данных, но
само слово «полногеномное» не отменяет ограничений ме-
тода: отдельные области могут читаться плохо или не читать-
ся вовсе, а найденный вариант ещё нужно интерпретировать.

Эти определения нужны не для экзамена по молекуляр-
ной биологии. Они помогают не купить исследование, кото-
рое отвечает на другой вопрос.

Сигнал: в описании написано «500 показателей»
Что это может означать
Слово «показатели» не является точным техническим

термином. Под ним могут скрываться варианты, связанные



 
 
 

с особенностями обмена веществ, реакцией на лекарства,
вероятностью некоторых заболеваний, происхождением или
внешними признаками. Иногда один «показатель» — это от-
дельная позиция в ДНК, а иногда — расчётный индекс, по-
строенный на множестве вариантов.

Что проверить
Попросите перечень анализируемых вариантов или генов.

Если вместо него предлагают только длинный список обе-
щаний, исследование нельзя сопоставить с конкретной ме-
дицинской задачей.

Уточните, есть ли в отчёте ссылки на научные источни-
ки и указана ли дата актуальности интерпретации. Генети-
ческий вариант может быть найден технически правильно,
но его значение со временем уточняется. Одно дело — обна-
ружить изменение, для которого существуют подтверждён-
ные рекомендации по медицинским действиям. Другое —
получить расчёт вероятности, основанный на исследовании
с ограниченной доказательной базой.

Что делать
Если цель — оценить наследственный риск конкретного

заболевания, ищите не максимальное число показателей, а
соответствие панели или метода семейной истории. При по-
дозрении на редкое заболевание, нескольких симптомах или
сложной наследственной ситуации решение о методе лучше
принимать вместе с врачом-генетиком.

Отдельные варианты: точный ответ на узкий во-



 
 
 

прос
Самый компактный формат — генотипирование одного

или нескольких известных вариантов. Например, врач пред-
полагает определённое наследственное изменение, потому
что у родственника уже найден конкретный вариант. Тогда
проверка именно этой позиции может быть разумной: зада-
ча ясна, метод узок, а результат относительно легко сопоста-
вить с семейными данными.

Другой пример — ситуация, когда нужно выяснить, уна-
следовал ли родственник уже известный семейный вариант.
Здесь бессмысленно автоматически заказывать экзом или
геном. Если семейная мутация подтверждена документами,
целевое исследование может дать необходимый ответ быст-
рее и с меньшим числом случайных находок.

Но у точечного анализа есть строгая граница. Отрицатель-
ный результат означает только одно: данный проверенный
вариант не обнаружен. Он не означает, что в этом гене нет
других изменений, наследственного риска нет, заболевание
невозможно и остальные родственники не нуждаются в кон-
сультации.

Анна позвонила в лабораторию и спросила, проверяют ли
там изменения в гене, о котором упоминалось в выписке ма-
тери. Оператор ответила:

«У нас расширенная программа, она включает много ге-
нетических рисков. Точный список можно посмотреть после
оформления заказа».



 
 
 

Это был момент, когда желание получить ответ столкну-
лось с настоящей причиной покупки. Анна хотела выяснить
семейный риск, а не приобрести неизвестный набор дан-
ных. Если лаборатория не раскрывает состав исследования
до оплаты, невозможно понять, отвечает ли тест на постав-
ленный вопрос.

Сигнал: тест предлагает «проверить известную му-
тацию», но не просит семейных документов

Что это может означать
Лаборатория может предлагать универсальное исследова-

ние, не рассчитанное на конкретную семейную мутацию. Ли-
бо формулировка используется слишком свободно: проверя-
ется не один подтверждённый вариант, а набор часто встре-
чающихся изменений.

Что проверить
Есть ли в направлении точное обозначение варианта или

заключение, где он указан. Нужно знать не только название
гена, но и конкретное изменение в принятой лабораторной
записи. Если документа нет, сначала следует установить, что
именно обнаружили у родственника.

Что делать
Не подменяйте семейное исследование общим тестом «на

тот же ген». Отсутствие одного варианта не исключает дру-
гие изменения в том же гене. Если семейный результат неиз-
вестен, может потребоваться консультация генетика и выбор
более широкого метода.



 
 
 

Генотипирование особенно уместно там, где есть кон-
кретная гипотеза. Оно может быть экономичным способом
проверить уже известный вариант. Но для поиска причины
оно подходит плохо, если заранее неизвестно, какой участок
ДНК связан с семейной историей.

Панель генов: не «вся ДНК», а отобранная карта
Панель — это группа генов, объединённых общей клини-

ческой задачей. Например, панель наследственных наруше-
ний сердечного ритма, заболеваний соединительной ткани
или наследственных опухолевых синдромов. Точный состав
зависит от лаборатории и назначения исследования.

У панели есть логика. Врач не рассматривает тысячи ге-
нов одинаково, а формирует рабочую гипотезу: какие гены
чаще связаны с данной картиной болезни, какие изменения в
них имеют доказанное значение и какие результаты способ-
ны изменить наблюдение или обследование.

Для Анны это означало бы следующее. Если у матери бы-
ло заболевание, для которого существует подтверждённая
группа наследственных синдромов, врач может предложить
панель соответствующих генов. Она будет шире точечной
проверки, но уже экзома: анализируются не все доступные
участки, а выбранный перечень.

Преимущество панели — фокус. Чем точнее сформули-
рован вопрос, тем полезнее отбор. В отчёте меньше слу-
чайных находок, проще оценить качество покрытия важных
участков и легче связать результат с клиническими рекомен-



 
 
 

дациями.
Ограничение панели — зависимость от состава. Если

нужный ген не включён, исследование его не оценит. Если
заболевание связано с изменением вне изучаемых участков,
панель может не обнаружить причину. Иногда заявленный
перечень широк, но отдельные его области читаются недо-
статочно хорошо.

Сигнал: лаборатория называет число генов, но не
показывает их список

Что это может означать
Количество генов используется как знак масштаба, хотя

клиническая ценность зависит от того, зачем эти гены вклю-
чены и насколько качественно они исследуются.

Что проверить
Нужно запросить:
1. Полный список генов.
2. Типы выявляемых изменений: замены отдельных букв,

небольшие вставки и выпадения, крупные перестройки, из-
менения числа копий участков.

3. Гены или участки, которые читаются неполно.
4. Результаты, которые лаборатория считает клинически

значимыми.
5. Наличие заключения специалиста и возможность полу-

чить консультацию по результату.
Что делать
Сравнивайте не количество генов, а соответствие семей-



 
 
 

ной истории и клинической задаче. Панель из 30 хорошо
обоснованных генов может быть полезнее панели из 500 ге-
нов, если первая охватывает именно предполагаемый син-
дром и использует подходящий метод.

Слово «покрытие» здесь означает не медицинское стра-
хование, а качество прочтения участка ДНК. Если участок
прочитан много раз и результаты согласуются, лаборатория
увереннее определяет его последовательность. Если прочте-
ние редкое, прерывается или неоднородно, вероятность про-
пустить изменение выше. Само наличие участка в перечне
ещё не гарантирует, что он исследован с достаточной надёж-
ностью.

Панель может быть правильным выбором, когда вопрос
звучит так: «Какие из известных генов, связанных с этой се-
мейной картиной, могут объяснить риск?» Но она не всегда
подходит для ситуации, когда симптомы не укладываются в
одну группу или врач подозревает редкое заболевание, свя-
занное с неизвестным геном.

Экзом: расширение поиска с увеличением числа
развилок

Исследование экзома считывает кодирующие участки
множества генов. Такой формат может быть полезен, если у
человека есть признаки редкого наследственного заболева-
ния, а заранее выбрать один ген или узкую панель нельзя.
Его также применяют в сложных диагностических случаях,
особенно когда симптомы затрагивают несколько систем ор-



 
 
 

ганизма или долго остаются необъяснимыми.
Экзом не является «полной расшифровкой ДНК». Он

охватывает прежде всего участки, содержащие инструкции
для синтеза белков. Между ними находятся регуляторные
области, глубокие внутриленные участки генов, межгенные
фрагменты и другие элементы, которые экзом может не ис-
следовать или исследовать недостаточно.

При экзомном анализе возможны три разных результата.
Первый: найдено изменение, которое хорошо согласуется

с симптомами и семейной историей. Тогда врач оценивает,
подтверждает ли оно диагноз и какие действия нужны.

Второй: значимое изменение не найдено. Это не доказы-
вает отсутствие наследственной причины. Причина может
находиться в неохваченном участке, быть связана с типом
изменения, который данный метод плохо выявляет, или ещё
не быть известной науке.

Третий: обнаружен вариант неизвестного значения. Изме-
нение есть, но пока недостаточно данных, чтобы считать его
причиной заболевания или основанием для медицинских ре-
шений. Такой результат нередко вызывает у пациента боль-
ше тревоги, чем ясности.

Анна увидела в рекламе: «Экзом найдёт то, что не видят
обычные тесты». Она уже почти решила оплатить именно
его. Марина Сергеевна, врач-генетик, задала ей один вопрос:

«Что вы будете делать, если экзом обнаружит изме-
нение, значение которого пока неизвестно?»



 
 
 

Анна ответила не сразу. Она представляла себе два исхо-
да: «есть риск» или «риска нет». О варианте неопределённо-
го значения она не думала. Но именно он мог оказаться са-
мым трудным психологически: цифры в отчёте будут, а про-
веренного действия не будет.

Врач объяснила, что расширенный анализ не должен пре-
вращаться в охоту за любым отклонением. Чем больше
участков исследуют, тем выше вероятность обнаружить ва-
рианты, которые пока трудно истолковать. Это не недостаток
самого метода, а следствие объёма поиска. Однако пациенту
нужно заранее знать, какие категории находок лаборатория
сообщает и как сопровождает их получение.

Сигнал: обещают «найти все скрытые заболева-
ния»

Что это может означать
Методические ограничения заменены рекламным обеща-

нием. Ни экзом, ни геном не способны предсказать все бо-
лезни, а обнаружение варианта не равно диагнозу.

Что проверить
Уточните, какие результаты выдаются:
1. Варианты с доказанной клинической значимостью.
2. Варианты, вероятно связанные с заболеванием.
3. Изменения неопределённого значения.
4. Случайные находки, не связанные с исходной причиной

исследования.
5. Фармакогенетические или профилактические выводы,



 
 
 

если они заявлены отдельно.
Что делать
До анализа решите, готовы ли вы получать дополнитель-

ные находки. Если результат касается серьёзного заболева-
ния, требующего обследования родственников или срочного
медицинского решения, обсуждать его нужно с врачом, а не
использовать рекламный отчёт как самостоятельное заклю-
чение.

Экзом особенно полезен не тогда, когда хочется «узнать
всё», а когда клиническая задача требует расширенного по-
иска. При этом желательно заранее выяснить, будет ли ана-
лизироваться образец только одного человека или понадо-
бится сравнение с образцами родителей. В некоторых случа-
ях совместное исследование членов семьи помогает понять,
как изменение наследуется и связано ли оно с симптомами.
Это не просто дополнительный объём данных, а способ по-
высить интерпретируемость результата.

Геном: самый широкий массив не равен самому по-
лезному

Полногеномное исследование охватывает больше участ-
ков ДНК, чем экзом. Оно может выявлять изменения в коди-
рующих и некодирующих областях, некоторые структурные
перестройки и другие типы вариантов, которые узкие мето-
ды не видят или видят хуже. Но «шире» не значит «лучше
для любой цели».

Геномное исследование требует сложной обработки дан-



 
 
 

ных, качественного контроля и аккуратной интерпретации.
Даже если технически получена огромная последователь-
ность, не каждый обнаруженный вариант имеет понятное ме-
дицинское значение. Часть областей трудно читать из-за осо-
бенностей их структуры. Некоторые типы изменений требу-
ют подтверждения дополнительным методом.

Если человек хочет проверить конкретный семейный ва-
риант, геном будет избыточен. Если нужно подобрать лекар-
ство по нескольким хорошо изученным генетическим осо-
бенностям, полный геном тоже не обязательно оправдан. Ес-
ли задача — разобраться в редком заболевании после дли-
тельного диагностического поиска, расширенный метод мо-
жет быть уместен, но по решению специалиста.

Сравнивать методы полезно по цепочке «вопрос — дан-
ные — решение», а не по объёму отчёта.

Генотипирование. Обычно исследуются отдельные из-
вестные варианты. Сильная сторона — точный ответ на уз-
кий вопрос. Главная граница — метод не ищет другие изме-
нения.

Панель генов. Исследуются выбранные гены и участки.
Сильная сторона — фокус на определённой группе заболе-
ваний. Главная граница — метод не видит то, что не вклю-
чено в панель.

Экзом. Исследуются кодирующие участки многих генов.
Сильная сторона — поиск редких причин при сложной кар-
тине. Главные границы — метод не охватывает весь геном и



 
 
 

не выявляет одинаково хорошо все типы изменений.
Геном. Исследуются кодирующие и некодирующие участ-

ки. Сильная сторона — самый широкий поиск. Главные гра-
ницы — сложная интерпретация, технические ограничения
и большое число неопределённых находок.

Эта схема не заменяет медицинское решение. Она помо-
гает понять, почему нельзя выбирать исследование по одно-
му слову «полный».

Упражнение «перевести рекламу в технический во-
прос»

Возьмите описание понравившегося теста и перепишите
его без рекламных формулировок. Для каждого обещания
ответьте на три вопроса.

«Определим наследственные риски» превращается в: ка-
кие конкретно гены и варианты проверяются, для каких за-
болеваний и с какой доказанностью?

«Расшифруем геном» превращается в: действительно ли
исследуется весь геном или только выбранные участки; ка-
кие типы изменений выявляются; какие зоны имеют недо-
статочное покрытие?

«Подберём питание и образ жизни» превращается в: ка-
кие генетические варианты лежат в основе рекомендаций;
подтверждены ли они клиническими исследованиями; что
изменится в моём плане действий по сравнению с обычными
рекомендациями врача?

«Проверим совместимость с лекарствами» превращается



 
 
 

в: для каких препаратов и генов есть результат; является ли
он основанием изменить назначение; кто должен интерпре-
тировать его вместе с диагнозом, дозировкой и другими ле-
карствами?

Если после перевода обещание остаётся расплывчатым,
тест не прошёл проверку. Если появляется конкретный от-
вет, его можно сопоставить с вашей целью.

Митохондриальная ДНК и Y-хромосома: отдель-
ные линии наследования

В описании некоторых исследований отдельно упомина-
ются митохондриальная ДНК и данные о Y-хромосоме. Эти
данные действительно особые, но их нельзя смешивать с
обычным анализом ядерной ДНК.

Митохондриальная ДНК находится в митохондриях —
структурах клеток, участвующих в производстве энергии.
Она передаётся преимущественно по материнской линии:
мать передаёт митохондриальную ДНК детям, но мужчина
обычно не передаёт её своим детям. Исследование мито-
хондриальной ДНК может быть полезно при подозрении на
определённые митохондриальные заболевания, а также для
изучения материнской линии происхождения. Однако ре-
зультат по митохондриальной ДНК не описывает весь гене-
тический риск человека и не заменяет анализ ядерных генов.

Есть ещё понятие гетероплазмии — сосуществования в
клетках разных вариантов митохондриальной ДНК. Доля из-
менённого варианта может различаться в разных тканях. По-



 
 
 

этому результат анализа слюны или крови не всегда полно-
стью отражает ситуацию в другой ткани. При медицинском
подозрении значение имеет не только сам найденный вари-
ант, но и его доля, клиническая картина и выбранный обра-
зец.

Y-хромосома передаётся по мужской линии от отца к сы-
ну. Исследование её участков может использоваться для изу-
чения прямой мужской линии происхождения или в отдель-
ных медицинских задачах. Оно не даёт информации о боль-
шинстве генов организма и не может описать наследствен-
ность человека целиком. У женщин, как правило, нет Y-хро-
мосомы, поэтому соответствующее исследование им не под-
ходит.

Сигнал: отчёт обещает «происхождение по ДНК» и
рядом предлагает медицинские выводы

Что это может означать
В одном продукте объединены разные задачи, для кото-

рых используются разные участки генома и разная сила дока-
зательств. Происхождение по материнской или мужской ли-
нии не является оценкой общего здоровья, а этногеографи-
ческие расчёты не устанавливают диагноз.

Что проверить
Какая часть исследования относится к медицинским рис-

кам, какая — к происхождению, а какая — к статистическим
прогнозам. Уточните, сообщаются ли данные о митохондри-
альной ДНК или Y-хромосоме отдельно и какие выводы дей-



 
 
 

ствительно можно из них делать.
Что делать
Не используйте результат о происхождении как замену

медицинской генетике. Если семейная задача связана с забо-
леванием, выбирайте метод по заболеванию и семейной ис-
тории, а не по привлекательности общего отчёта.

Проблема образца: хорошая слюна не спасает
плохую процедуру

До разговора о сложных методах нужно проверить самое
простое: пригоден ли образец. Генетические данные получа-
ют из биоматериала, и ошибки могут возникнуть ещё до на-
чала анализа.

Для домашнего набора обычно требуется не есть, не пить,
не курить и не чистить зубы определённое время перед сбо-
ром, если это указано в инструкции. Нужно точно соблю-
дать правила: не касаться внутренней части контейнера, не
смешивать образец с посторонними жидкостями и не пе-
ресылать его после истечения допустимого срока хранения.
Для крови важны правильный забор, маркировка и условия
транспортировки.

Загрязнение образца чужой ДНК может снизить качество
или привести к неожиданным результатам. Недостаточное
количество материала может потребовать повторного сбора.
Разрушение клеток при неправильном хранении не всегда
означает, что лаборатория сможет «дочитать» недостающие
участки: иногда часть данных будет недоступна.



 
 
 

Сигнал: в отчёте нет показателей качества
Что это может означать
Читателю показывают интерпретацию, но не сообщают,

насколько надёжно были получены исходные данные.
Что проверить
Ищите информацию о:
1. Доле исследованных участков.
2. Глубине или кратности прочтения, если это применимо

к методу.
3. Зонах с недостаточным покрытием.
4. Типах изменений, которые метод может пропустить.
5. Необходимости подтвердить результат другим методом.
6. Причинах, по которым может потребоваться повторный

образец.
Что делать
Если результат имеет серьёзные медицинские послед-

ствия, выясните, подтверждён ли он независимым лабора-
торным методом. Особенно осторожно нужно относиться к
выводам, которые могут привести к операции, постоянной
терапии, обследованию детей или изменению наблюдения за
родственниками.

Покрытие — не единственный показатель качества. Мож-
но хорошо прочитать участок, но неправильно интерпрети-
ровать найденный вариант. Можно получить достоверную
последовательность, однако не иметь достаточных клини-
ческих данных, чтобы связать её с заболеванием. Поэтому



 
 
 

оценка результата состоит как минимум из трёх ступеней:
качество получения данных, классификация варианта и со-
ответствие клинической ситуации.

Анна принесла Марине Сергеевне распечатку отчёта на
двадцати семи страницах. В нём были цветные диаграммы,
проценты, список генов и несколько формулировок: «повы-
шенная вероятность», «неблагоприятный вариант», «реко-
мендуется обратить внимание».

Врач не стала сразу читать выводы. Она открыла раздел
с методикой.

«Здесь не указано, какие участки имели недостаточное
покрытие. Не написано, какие находки подтверждены допол-
нительным методом. И неясно, что именно означает “реко-
мендуется обратить внимание”».

Анна почувствовала раздражение. Ей хотелось, чтобы
специалист наконец назвала результат важным или неваж-
ным. Но отчёт заставлял снова вернуться к вопросу, от ко-
торого она пыталась уйти: что именно было исследовано и
насколько этот результат пригоден для медицинского реше-
ния?

Марина Сергеевна выделила два пункта. Один вариант от-
носился к распространённой особенности обмена веществ
и не требовал лечения. Второй был описан как изменение
неопределённого значения. К болезни матери он отношения
не имел. Ни один пункт не подтверждал и не исключал се-
мейный риск, который привёл Анну в лабораторию.



 
 
 

Это был момент истины. Анна купила не «неправильный»
тест, а тест, который не отвечал на её главный вопрос. Ошиб-
ка произошла не в день получения отчёта, а раньше — когда
рекламное слово «расширенный» подменило формулировку
задачи.

Почему лишние данные могут мешать
Избыточность кажется безопасной: если информации

больше, значит, из неё можно выбрать нужное. На практике
лишние данные создают несколько рисков.

Первый — ложная тревога. Чем больше вариантов прове-
рено, тем выше вероятность найти изменение, значение ко-
торого неясно. Человек может принять его за скрытую бо-
лезнь и начать обследования без показаний.

Второй — ложное успокоение. Если в широком отчёте ни-
чего тревожного не найдено, пациент может решить, что на-
следственных рисков нет. Но неохваченные участки, невы-
являемые типы изменений и ограничения интерпретации
никуда не исчезают.

Третий — рассеивание внимания. Вместо одного вопро-
са человек получает десятки рекомендаций: пить больше во-
ды, изменить питание, проверить отдельные показатели, об-
судить результаты с родственниками. Без приоритетов труд-
но понять, что действительно нужно сделать в ближайшее
время.

Четвёртый — семейный конфликт. Один член семьи мо-
жет потребовать от других срочно сдавать анализы, потому



 
 
 

что увидел в отчёте «наследственный риск». Другой сочтёт
это паникой. Если результат не подтверждён и не объяснён
врачом, генетическая информация начинает влиять на отно-
шения раньше, чем появляется медицинская ясность.

Пятый — ложное ощущение контроля. Человек может ре-
шить, что после полного исследования «закрыл» тему здо-
ровья. Но генетический тест не отменяет обследование по
симптомам, профилактические меры с учётом возраста и
оценку обычных факторов риска.

Короткий чек-лист перед выбором метода
Перед оплатой или сдачей образца проверьте пять пунк-

тов.
Первое. Могу ли я одним предложением описать свой во-

прос? Например: «Хочу проверить конкретный семейный
вариант» или «Нужно выяснить возможную наследственную
причину повторяющихся симптомов».

Второе. Какой формат нужен для этого вопроса: отдель-
ный вариант, панель, экзом, геном, митохондриальная или
Y-хромосомная информация?

Третье. Что метод не увидит? В хорошем описании долж-
ны быть не только возможности, но и ограничения.

Четвёртое. Как будет выглядеть результат? Отдельный ва-
риант, перечень генов, классификация находок, сведения о
качестве, медицинское заключение или рекламный набор
рекомендаций — это разные продукты.

Пятое. Что я сделаю после каждого возможного результа-



 
 
 

та? Если найден значимый вариант, к какому врачу обращусь
и понадобится ли подтверждение? Если ничего не найдено,
останется ли медицинская гипотеза? Если обнаружен вари-
ант неопределённого значения, готов ли я воздержаться от
самостоятельных решений?

Если на один из пунктов нет ответа, расширять тест не
следует. Сначала нужно уточнить задачу.

Новый баланс: выбирать не самый большой тест, а
достаточный

После консультации Анна не отказалась от генетического
исследования. Она отказалась от случайного выбора. Вме-
сте с Мариной Сергеевной они восстановили семейную исто-
рию: диагноз матери, возраст начала болезни, результаты об-
следований, случаи похожих заболеваний у родственников.
Выяснилось, что в медицинских документах не было точно-
го генетического результата, на который Анна ссылалась в
разговоре. Значит, проверять «тот же вариант» пока невоз-
можно.

Следующим шагом стало уточнение диагноза матери и по-
иск документов. В зависимости от этого могли рассматри-
ваться разные маршруты: сначала исследование матери, ес-
ли это возможно; затем проверка конкретного семейного ва-
рианта у Анны; либо панель, если клиническая картина дей-
ствительно указывала на группу наследственных заболева-
ний. Экзом или геном оставались вариантами для ситуации,
в которой узкая стратегия не сработает или врач увидит ос-



 
 
 

нования для расширенного поиска.
Илья, прежде выступавший против любого домаш-

него теста, сформулировал более точную позицию:
«Я не против анализа. Я против того, чтобы платить за

большой отчёт и потом принимать решения по непонятным
формулировкам».

Это и есть полезный новый баланс. Генетические данные
не нужно отвергать из-за сложности, но и превращать их в
универсальный ответ нельзя. Ценность определяется не объ-
ёмом файла и не количеством страниц, а тем, насколько на-
дёжно метод помогает принять конкретное решение.

Если нужен один известный вариант, проверяйте один
вариант. Если есть обоснованная группа возможных ге-
нов, рассматривайте панель. Если причина сложного наслед-
ственного состояния неясна, обсуждайте экзом или геном со
специалистом. Если речь идёт о материнской или мужской
линии наследования, отделяйте митохондриальную и Y-хро-
мосомную информацию от общего генетического портрета.

Главный практический вопрос звучит не так: «Какой тест
самый полный?» Он звучит так: «Какой объём данных до-
статочен, чтобы ответить на мой вопрос с приемлемой на-
дёжностью и понятным следующим шагом?»

Дальше появляется другой уровень выбора. Даже подхо-
дящий метод не гарантирует качественный результат, если
неизвестно, кто принимает образец, как его маркируют, где
хранят данные и кто объясняет заключение. Поэтому после



 
 
 

выбора метода нужно разобраться, кому доверить биомате-
риал и результат — лаборатории, врачу и системе хранения
генетической информации.



 
 
 

 
Кому доверить образец и результат

 
Анна открыла письмо с результатом в такси, по дороге с

работы. На экране было написано: «Обнаружен вариант, свя-
занный с повышенным риском заболевания». Ниже стояли
кнопка «Заказать расширенную консультацию» и предложе-
ние повторно исследовать образец за отдельную плату.

Она переслала письмо Илье. Через минуту он ответил: «А
где указано, кто именно это проверял? Каким методом? И
почему консультацию продают после того, как тебя уже на-
пугали?»

Вопросы Ильи были неприятными, но точными. До этого
Анна выбирала тест по трём признакам: обещали быстрый
результат, цена казалась приемлемой, сайт выглядел профес-
сионально. Теперь выяснилось, что образец отправляли в од-
ну организацию, отчёт составляла другая, а консультацию
проводил специалист, о квалификации которого на сайте по-
чти ничего не было.

Предыдущие главы помогли Анне сформулировать, что
именно она хочет узнать и какое решение может зависеть от
результата. Но даже хороший вопрос легко испортить пло-
хо организованным процессом. Генетический тест — это не
только набор реагентов и красивый личный кабинет. Это це-
лая цепочка: забор материала, идентификация образца, ла-
бораторный анализ, контроль качества, технический отчёт,



 
 
 

медицинская интерпретация и хранение данных. Ошибка на
любом звене меняет смысл результата.

Эта глава нужна не для того, чтобы научить читателя вы-
бирать «самую престижную» лабораторию. Универсальной
шкалы здесь нет. Задача практичнее: научиться отличать ла-
бораторию, которая отвечает на конкретный вопрос доказу-
емым способом, от сервиса, продающего ощущение полной
расшифровки.

Что именно вы покупаете
Перед тем как сравнивать предложения, полезно разде-

лить услугу на четыре разных продукта.
Первый — исследование биоматериала. Это может быть

слюна, мазок с внутренней поверхности щеки, кровь или
другой материал. Здесь важны способ забора, маркировка,
условия доставки и пригодность образца.

Второй — лабораторное измерение. Лаборатория долж-
на указать, какие участки генетического материала и каким
методом она исследует. Один метод лучше подходит для ча-
стых, заранее известных вариантов, другой — для поиска из-
менений в определённом гене, третий — для более широко-
го анализа. Само выражение «генетический тест» ничего о
методе не говорит.

Третий — технический результат. Из него должно быть
понятно, что именно обнаружено или не обнаружено, на-
сколько надёжен сигнал, какие участки исследованы и какие
ограничения есть у анализа.



 
 
 

Четвёртый — медицинское объяснение. Оно отвечает уже
не на вопрос «какой сигнал увидела лаборатория», а на во-
прос «что это может значить для данного человека с учётом
симптомов, семейной истории и других обследований». Та-
кой вывод должен делать специалист с соответствующей под-
готовкой, а не только алгоритм в личном кабинете.

Проблемы начинаются, когда эти четыре продукта смеши-
вают. В рекламном тексте обещают «оценку рисков», а поку-
патель получает перечень вариантов без медицинского вы-
вода. Или лабораторный отчёт составлен добросовестно, но
его продают как готовый диагноз. Бывает и наоборот: врач
консультирует по документу, в котором нет сведений о каче-
стве и границах анализа.

Упражнение «Разделить обещание на цепочку»
Возьмите описание понравившегося теста и пере-

пишите его в четыре строки:
1. Какой биоматериал берут и кто отвечает за его получе-

ние?

2. Что именно и каким методом исследуют?

3. Как выглядит первичный лабораторный результат?

4. Кто и на основании каких данных объясняет его меди-
цинский смысл?

Если на один из вопросов нельзя ответить по информации



 
 
 

на сайте или в договоре, это ещё не означает, что организа-
ция ненадёжна. Но до оплаты нужно запросить разъяснение.
Отсутствие сведений о методе — существенный пробел. Не
менее важно понимать, что входит в медицинскую консуль-
тацию, если вы рассчитываете получить клинический вывод.

Частая ошибка — считать, что слово «лаборатория» опи-
сывает весь процесс. Иногда компания принимает заказ, пе-
редаёт образец подрядчику, получает файл и превращает его
в потребительский отчёт. В другой схеме медицинская ор-
ганизация сама организует забор, исследование и консульта-
цию. Эти модели могут преследовать разные цели и подчи-
няться разным правилам работы с данными. Сравнивать их
только по цене нельзя.

Как читать описание лаборатории
На сайте не обязательно разбираться во всех сложных тер-

минах. Начните с простых признаков, по которым видно, го-
това ли организация отвечать за свою часть работы.

Должны быть указаны юридическое лицо или медицин-
ская организация, оказывающие услугу, их контактные дан-
ные и адрес. Если услуга относится к медицинской деятель-
ности, проверьте наличие действующей лицензии на соот-
ветствующий вид работ в официальном реестре лицензий.
Название бренда на рекламной странице и название органи-
зации в договоре могут различаться, поэтому сравнивайте
именно юридические данные.

Если компания только принимает заказ, спросите, где



 
 
 

проводится анализ. Ответ «в нашей лаборатории» недоста-
точен. Нужны название исполнителя, город или площад-
ка проведения исследования, а также описание того, какая
часть процесса передаётся подрядчику. Само по себе при-
влечение сторонней лаборатории не является нарушением.
Важнее, скрывают ли это и понятно ли, кто отвечает за об-
разец и выдачу результата.

Затем найдите описание метода. Не обязательно разби-
раться во всех технических деталях, но в нём должны быть
отражены четыре элемента:

1. Какие варианты или участки исследуются.

2. Как определяется наличие изменения.

3. Каковы ограничения метода.

4. В каких случаях результат может оказаться неполным
или потребовать подтверждения.

Например, фраза «анализ ДНК на наследственные забо-
левания» слишком общая. Из неё не следует, исследуются
ли конкретные частые варианты, один ген, панель генов или
более широкий набор участков. Непонятно и то, способен ли
метод обнаружить крупные перестройки, редкие изменения,
изменения числа копий или варианты за пределами исследу-
емых областей.

Хорошее описание не обещает невозможного. В нём пря-



 
 
 

мо сказано, что отрицательный результат не исключает всех
возможных генетических причин заболевания, что часть ва-
риантов требует подтверждения другим методом, а данные
могут иметь неопределённое значение. Слова об ограниче-
ниях не делают тест слабее. Они показывают границы его
применимости.

Полезно посмотреть, как организация описывает неопре-
делённый результат. Если на сайте есть только категории
«норма» и «риск», а промежуточные варианты не упомяну-
ты, это повод насторожиться. Генетические данные не все-
гда укладываются в бинарную схему. В отчёте могут быть
варианты с недостаточными доказательствами, технически
неуверенные находки или результаты, которые невозможно
интерпретировать без семейной информации.

Отдельно проверьте, как сообщают о непригодном образ-
це. В добросовестном процессе образец иногда приходит-
ся пересдавать: материала может оказаться недостаточно, он
может быть загрязнён или повреждён при перевозке. Вопрос
не в том, обещает ли лаборатория стопроцентную успеш-
ность. Важно, объяснено ли заранее, что произойдёт при тех-
ническом сбое и кто оплатит повторный забор.

Упражнение «Найти пропущенный этаж»
Откройте страницу теста, форму заказа и публичную

оферту. Не читайте всё подряд. Найдите ответы на семь во-
просов:

1. Кто принимает заказ и кто указан исполнителем?



 
 
 

2. Где и как берут материал?

3. Куда его отправляют?

4. Какой метод используется?

5. Что входит в итоговый документ?

6. Есть ли консультация специалиста и кто её проводит?

7. Что происходит с остатком образца и данными после
выдачи результата?

Запишите ответы буквально, без догадок. Если вместо от-
вета появляются рекламные формулировки вроде «новей-
шая технология», «точность до ста процентов» или «полная
картина здоровья», отметьте это как пропуск.

Типичный сбой выглядит так: человек находит подробное
описание метода на отдельной странице, но не замечает, что
в выбранный тариф входит другой набор исследований. Или
читает условия хранения в разделе для медицинских про-
грамм, хотя заказывает потребительский отчёт. Проверять
нужно не только компанию, но и конкретный продукт.

Роль медицинской организации и врача
Сначала Анна хотела купить тест самостоятельно: «Мне

нужно только узнать, есть ли у меня наследственный риск».



 
 
 

Марина Сергеевна, врач-генетик, позже задала ей другой во-
прос: «Если ответ будет положительным, что вы будете де-
лать? А если отрицательным, что перестанете делать?»

Этот разговор изменил её выбор. Анна поняла, что её ин-
тересует не список генетических вариантов, а решение: нуж-
но ли уточнить семейный риск, изменить план наблюдения
и обсудить обследование с родственниками. Для такого за-
проса технического файла оказалось недостаточно.

Медицинская организация нужна не для того, чтобы при-
дать тесту солидный вид. Её роль — связать результат с ме-
дицинской задачей и не позволить одному показателю за-
менить диагностику. Врач уточняет семейную историю, воз-
раст и обстоятельства заболеваний у родственников, симп-
томы, предыдущие обследования, лекарства и другие факто-
ры. Он решает, нужен ли тест вообще, какой объём исследо-
вания оправдан и как подтвердить значимый результат.

При этом консультация врача не исправит плохой лабора-
торный анализ. Специалист может грамотно объяснить огра-
ничения, но не сделает результат надёжным, если неизвест-
но, как он получен, какой участок исследован и насколько
качественно был прочитан сигнал.

Проверяйте квалификацию не по фотографии и не по
формулировке «эксперт по ДНК». Ищите профессию, спе-
циализацию, сведения об образовании и описание форма-
та участия специалиста. Для клинического вопроса нужен
врач, который работает с медицинской генетикой, а не толь-



 
 
 

ко консультант по питанию или сотрудник службы поддерж-
ки. Если специалист не видит первичного лабораторного ре-
зультата и опирается лишь на цветные графики в личном ка-
бинете, его возможности ограничены.

Есть важное различие между тремя видами помощи.
Первая — справочная. Сотрудник объясняет, как опла-

тить заказ, подготовиться к забору и получить документ.
Вторая — научно-популярная. Консультант рассказывает

общие сведения о генах и образе жизни, но не ставит меди-
цинских задач и не интерпретирует результат как диагноз.

Третья — медицинская. Врач оценивает результат в кон-
тексте здоровья человека, указывает, что подтверждено, что
предполагается и какие действия стоит обсудить дальше.

Нельзя требовать от первой или второй услуги того, что
относится к третьей.

Скрипт для разговора с организацией
Перед оплатой можно написать в чат или позво-

нить и задать несколько коротких вопросов:
«Я выбираю тест не из общего интереса, а из-за семейного

случая заболевания. Подскажите, кто отвечает за медицин-
скую интерпретацию результата? Это врач какой специаль-
ности? Увидит ли он первичный лабораторный документ и
семейную историю?»

«Если будет обнаружен потенциально значимый вариант,
входит ли в услугу подтверждение другим методом или мне
только порекомендуют обратиться к врачу?»



 
 
 

«Могу ли я получить описание исследованных генов и
ограничений метода до оплаты, а не только после выдачи ре-
зультата?»

«Как организация поступает с остатком биоматериала и
данными после анализа? Нужно ли отдельное согласие на их
хранение и использование?»

Ответы должны быть конкретными. Фразы «все специа-
листы сертифицированы», «результаты проверяются систе-
мой» и «при необходимости мы поможем» не заменяют объ-
яснения, кто, что и в какой момент делает.

Если семейная история сложная, разумнее начинать с вра-
ча, а не с покупки набора. Врач может направить вас в ме-
дицинскую организацию, где тестирование связано с кон-
сультацией и дальнейшим маршрутом. Если тест уже сделан,
принесите на приём не только красивый итоговый отчёт, но
и все доступные технические документы.

Валидность метода и воспроизводимость результа-
та

Слово «точность» в рекламе часто используют без контек-
ста. Для практического выбора важнее различать аналити-
ческую и клиническую стороны результата.

Аналитическая валидность показывает, насколько метод
правильно обнаруживает конкретный генетический вариант
в исследуемом материале. Если лаборатория заявляет, что
ищет определённый вариант, нужно понимать, насколько на-
дёжно она отличает его наличие от отсутствия.



 
 
 

Клиническая валидность относится к связи найденного
варианта с признаком или заболеванием. Даже безупречно
обнаруженный вариант может иметь слабое или неоднознач-
ное значение для здоровья. Лабораторная точность не пре-
вращает вероятностную связь в диагноз.

Есть и третий вопрос — клиническая полезность. Помо-
жет ли результат принять решение, которое улучшит наблю-
дение, лечение или профилактику? Иногда вариант обнару-
живают надёжно, но он не меняет тактику. Тогда дорогой
тест может не дать ожидаемой пользы.

Воспроизводимость означает, что при повторном анали-
зе того же материала или нового образца можно получить
сопоставимый результат. Она зависит от качества материа-
ла, метода, порогов интерпретации и того, насколько точно
определены исследуемые варианты. Воспроизводимость не
гарантирует одинакового ответа на любой тест: разные мето-
ды имеют разные возможности. Поэтому вопрос лучше фор-
мулировать конкретно: «Как подтверждается потенциально
значимая находка?»

Для медицински важного результата обычно требуется
подтверждение независимым методом или в рамках другой
лабораторной процедуры, особенно если исходное исследо-
вание было широким, скрининговым или выполнено на по-
требительской платформе. Кто оплачивает подтверждение,
где оно проводится и входит ли оно в тариф — часть выбора,
а не мелкий организационный вопрос.



 
 
 

Мини-практика «Проверка одного результата»
Представьте, что в отчёте написано: «Выявлен вариант,

связанный с повышенным риском».
Проверьте, есть ли в документе:
1. Обозначение варианта в понятной научной форме.

2. Указание гена или исследуемого участка.

3. Информация о методе и качестве сигнала.

4. Классификация варианта и источник, на который она
опирается.

5. Раздел о медицинском значении.

6. Указание, требуется ли подтверждение.

7. Ограничения, не позволяющие сделать окончательный
вывод.

Если есть только название гена, процент риска и предло-
жение «приобрести консультацию», перед вами, скорее все-
го, маркетинговый отчёт, а не достаточное основание для ме-
дицинского решения.

Частые ошибки здесь предсказуемы.
Первая — путать отсутствие найденного варианта с от-

сутствием генетической причины. Метод мог не исследовать



 
 
 

нужный участок или не обнаруживать определённый тип из-
менений.

Вторая — считать повторяемость отчёта доказательством
его медицинской значимости. Два одинаковых отчёта могут
одинаково воспроизводить ошибочную или чрезмерно упро-
щённую интерпретацию.

Третья — полагаться на число «99 процентов точности»,
не выяснив, «точности чего именно». Оно может относить-
ся к конкретному техническому этапу, но не к вероятности
заболевания и не к полноте исследования.

Внешний контроль и независимая проверка
Лаборатория может проверять себя сама, но этого недо-

статочно для полной оценки качества. Спросите, участвует
ли она во внешних программах оценки качества и как кон-
тролируются результаты. Смысл внешнего контроля в том,
что лаборатория периодически сравнивает свою работу с
эталонными образцами или результатами независимой про-
верки. Конкретные программы могут различаться в зависи-
мости от направления и метода, поэтому не нужно требо-
вать одного универсального сертификата. Нужно выяснить,
существует ли внешний контроль именно для соответствую-
щего вида генетического исследования.

Полезно спросить:
«Участвует ли лаборатория во внешней оценке ка-

чества по этому методу?»
«Как контролируются ложноположительные и



 
 
 

ложноотрицательные результаты?»
«Что происходит, если внутренний контроль каче-

ства не пройден?»
«Можно ли подтвердить значимый результат в

независимой процедуре?»
Внешняя аккредитация или участие в программе контро-

ля не гарантируют, что конкретный отчёт полностью отвеча-
ет вашему вопросу. Но отсутствие готовности рассказать о
контроле, особенно при оказании медицинской услуги, сни-
жает доверие.

Марина Сергеевна объясняла пациентам это сравнение
так: «Контроль качества — не медаль на стене, а система,
которая должна сработать до того, как результат попадёт к
вам». Если организация показывает только общий сертифи-
кат без связи с конкретным исследованием, попросите уточ-
нить область его действия.

Повторный анализ может означать разные процедуры.
Иногда повторно исследуют тот же образец. Иногда просят
новый. Иногда подтверждают один найденный вариант дру-
гим методом. Эти действия не взаимозаменяемы.

Если материал сохранился достаточно хорошо, повторное
исследование того же образца может помочь проверить тех-
ническую ошибку. Но новый образец может понадобиться,
если исходный материал загрязнён, истощён или его иденти-
фикация вызывает сомнение. Подтверждение другим мето-
дом отвечает на иной вопрос: не просто «получается ли тот



 
 
 

же сигнал», а «виден ли он независимым способом».
Скрипт при обнаружении потенциально значимого

варианта
«Прошу разделить три вещи: первичный результат, техни-

ческое подтверждение и медицинскую интерпретацию. Что
именно из этого уже выполнено? Каким методом подтвер-
ждали вариант? Нужен ли новый образец? Кто направляет на
подтверждение и получает ли пациент полный документ?»

Такая формулировка возвращает разговор из области
эмоций к процедуре. Если после тревожного сообщения вам
предлагают немедленно оплатить «срочное расширение»,
сначала получите копию исходного результата и обратитесь
к врачу. Срочность иногда оправдана клиническими обсто-
ятельствами, но её нужно объяснять медицинской задачей,
а не только ограниченной скидкой.

Образец — не безымянная посылка
Биоматериал должен проходить цепочку идентификации.

При заборе проверяют данные человека, присваивают образ-
цу код, фиксируют время и условия, а затем сопоставляют
код с документами на каждом этапе. В домашнем наборе
часть ответственности переносится на клиента: он сам под-
писывает пробирку, упаковывает её и передаёт перевозчику.

Ошибки случаются не только в лаборатории. Человек мо-
жет перепутать пробирки членов семьи, наклеить этикетку
после забора, оставить материал в жарком месте или отпра-
вить его через несколько дней, хотя инструкция требовала



 
 
 

другого. Если тестируют нескольких родственников, подпи-
сывайте образцы сразу и проверяйте данные до отправки. Не
используйте обозначения вроде «мама» или «старший сын»,
если это может привести к путанице при оформлении.

Условия хранения зависят от типа материала и использу-
емой системы. Для одного набора допустима доставка при
комнатной температуре в течение определённого срока, для
другого нужны охлаждение или быстрый транспорт. Нельзя
переносить правила с одного теста на другой. В инструкции
должны быть указаны:

1. Допустимый срок от забора до отправки.

2. Температурный диапазон.

3. Защита от света, влаги и повреждения.

4. Что делать при задержке доставки.

5. Как фиксируется получение и проверяется пригодность
материала.

Если компания говорит, что образец можно хранить «как
угодно», попросите письменное уточнение. Если набор ле-
жал в машине летом или несколько дней находился в пунк-
те выдачи, сообщите об этом до анализа. Иногда лаборато-
рия может оценить пригодность материала, а иногда разум-
нее пересдать его.



 
 
 

Отдельный вопрос — срок хранения после исследования.
Организация может сохранять остаток биоматериала для по-
вторной проверки, контроля качества или дополнительных
исследований. Это должно быть объяснено в документах и
согласии. Спросите:

«Сколько времени хранится остаток образца?»
«Используется ли он только для моего заказа или

может применяться для других исследований?»
«Можно ли отказаться от дальнейшего хранения?»
«Как подать запрос на уничтожение образца и прекраще-

ние использования данных, если это допускается условиями
договора и законом?»

Не все юридические последствия можно свести к одной
кнопке «удалить». Данные могли попасть в медицинскую
документацию, бухгалтерские документы или обезличенные
массивы, для которых действуют отдельные правила хране-
ния. Поэтому читайте не только рекламное обещание «мы
не продаём данные», но и согласие на обработку персональ-
ных данных, медицинскую документацию и условия переда-
чи подрядчикам.

Генетическая информация затрагивает не только самого
клиента. В ней могут содержаться сведения, косвенно отно-
сящиеся к родственникам. Надёжный сервис должен объяс-
нять, кто получает доступ к результату, используются ли дан-
ные для улучшения алгоритмов или научных проектов, пере-
даются ли они подрядчикам и можно ли отказаться от необя-



 
 
 

зательного использования. В российском контексте ориенти-
руйтесь на конкретные документы организации и требова-
ния законодательства о персональных данных, медицинской
тайне и информированном согласии. Не подписывайте со-
гласие на расширенное использование данных автоматиче-
ски только потому, что иначе нельзя перейти к оплате: сна-
чала уточните, какие пункты обязательны для самого теста,
а какие — дополнительные.

Сроки, цена и дополнительные платежи
Низкая цена сама по себе не доказывает плохое качество.

Высокая цена не доказывает клиническую ценность. Срав-
нивать нужно состав услуги.

Разложите стоимость на этапы:
1. Забор материала.

2. Доставка.

3. Лабораторное исследование.

4. Технический отчёт.

5. Врачебная консультация.

6. Подтверждение значимого результата.

7. Повторный забор при непригодности образца.



 
 
 

8. Хранение и дополнительные исследования.
Уточните, какие платежи обязательны, а какие появля-

ются только по желанию. Особенно внимательно прочитай-
те формулировки «расширенный отчёт», «углублённая рас-
шифровка», «повторная интерпретация» и «срочная обра-
ботка». Иногда базовый тариф предусматривает файл с ва-
риантами, а понимание результата продаётся отдельным па-
кетом. Это допустимая бизнес-модель, но клиент должен
узнать о ней до покупки.

Срок «до двадцати рабочих дней» может отсчитываться
не от забора, а от поступления образца в лабораторию или
признания его пригодным. Спросите, как уведомляют о за-
держке и что происходит при повторном анализе. Если тест
связан с медицинским решением, заранее выясните, можно
ли получить информацию о технической непригодности, не
дожидаясь окончания всего срока.

У Анны первоначальная цена выросла почти вдвое после
добавления доставки, врачебного заключения и подтвержде-
ния находки. Илья назвал это обманом. Марина Сергеевна
уточнила: «Не обязательно обманом. Но если эти этапы были
нужны именно для вашей цели и о них умолчали до оплаты,
это плохая прозрачность». Цена должна быть сопоставима с
задачей, а не только с рекламным баннером.

Рабочая карта сравнения
Чтобы не потеряться в деталях, составьте короткую карту



 
 
 

по двум или трём организациям. Заполняйте её до покупки.
Организация проводит анализ сама или привлекает под-

рядчика?
Метод и объём исследования описаны конкретно или

только рекламно?
Есть ли медицинская консультация и кто её проводит?
Указаны ли ограничения и случаи необходимости под-

тверждения?
Есть ли внешний контроль качества по соответствующему

виду работ?
Понятны ли правила повторного анализа и действия при

непригодности образца?
Что входит в стоимость, а что оплачивается отдельно?
Как хранятся образец и данные?
Можно ли получить технический результат, а не только

цветной итоговый отчёт?
После заполнения не сводите ответы в один общий балл.

Один недостаток может быть критическим. Если медицин-
ский вопрос серьёзный, отсутствие информации о методе и
подтверждении важнее удобного личного кабинета или раз-
ницы в цене.

Критерии отказа
Отложите покупку и запросите дополнительные

сведения, если:
1. Невозможно установить юридического исполнителя.



 
 
 

2. Неясно, где проводится анализ.

3. Метод описан только словами «новейший» и «уникаль-
ный».

4. Компания обещает диагноз по образцу без врачебной
оценки.

5. Отрицательный результат объявляют доказательством
отсутствия риска.

6. Значимые находки не подтверждают и не объясняют,
как их подтверждать.

7. В договоре есть согласие на широкое использование
данных, но нет понятного выбора.

8. Пригодность образца и повторный забор не описаны.

9. Срок и конечная стоимость зависят от нескольких
нераскрытых этапов.

10. На конкретные вопросы отвечает только служба про-
даж, не предоставляя документов.

Это не список признаков «плохой компании» в юридиче-
ском смысле. Это признаки решения, которое вы пока не мо-



 
 
 

жете проверить. При недостатке информации безопаснее не
покупать, чем надеяться, что нужные подробности появятся
после оплаты.

Критерии удачного выбора
Выбор можно считать обоснованным, если вы спо-

собны одним абзацем описать всю цепочку:
«Я сдаю такой-то материал. Его принимает такая-то орга-

низация и исследует таким-то методом в таком-то объёме.
На выходе я получаю технический результат с ограничени-
ями. При значимой находке предусмотрено подтверждение.
Медицинский смысл я обсуждаю с врачом, который учиты-
вает семейную историю. Я знаю, сколько стоит каждый этап,
как хранится образец и кто имеет доступ к данным».

Если эту фразу невозможно составить, рано считать услу-
гу понятной. Вы всё равно можете выбрать её — например,
ради исследовательского интереса, — но тогда не приписы-
вайте результату медицинскую силу, которой он не имеет.

Анна в итоге не стала заказывать самый широкий тест
из рекламной подборки. Вместе с Мариной Сергеевной она
уточнила семейную историю, выбрала исследование, соот-
ветствующее её вопросу, и заранее узнала порядок подтвер-
ждения. Илья настоял на том, чтобы проверить согласие на
хранение материала. Это заняло один вечер и несколько пи-
сем, но избавило от двух главных опасностей: купить непод-
ходящий метод и принять автоматический отчёт за медицин-
ский вывод.



 
 
 

Доверие к лаборатории строится не на обещании «узнать
о себе всё». Оно складывается из проверяемых деталей: кто
отвечает за образец, что именно измеряется, как контроли-
руется качество, кто интерпретирует результат и какие дей-
ствия возможны после него. Чем выше цена решения для
здоровья и семьи, тем меньше места должно оставаться для
догадок.

Следующий шаг — разобраться, как техническое обозна-
чение варианта превращается в медицинское заключение.
Даже качественно полученный результат не говорит сам за
себя: его нужно классифицировать, сопоставить с доказа-
тельствами и поместить в историю конкретного человека.



 
 
 

 
От варианта в ДНК до
медицинского вывода

 
Анна открыла файл с результатами поздно вечером, ко-

гда дети уже спали, а Илья убирал со стола чашки. В сере-
дине отчёта обнаружилась строка, похожая на код из тех-
нической документации: название гена, набор букв и цифр,
затем фраза «вариант с неопределённой клинической зна-
чимостью». Ниже стояло предупреждение: «Рекомендуется
консультация врача-генетика».

Она перечитала строку трижды. Слово «неопределённой»
немного успокаивало, но название гена, связанного с заболе-
ванием, снова возвращало тревогу. Через минуту Анна уже
искала в интернете отдельные фрагменты обозначения и на-
ходила истории людей, которым после похожей находки на-
значали обследования, меняли лечение и советовали прове-
рить родственников.

Илья посмотрел на экран:
— Там написано, что у тебя болезнь?
— Нет. Но и что всё нормально, тоже не написано.
В этой короткой сцене скрыта главная трудность генетиче-

ского отчёта. Между найденной последовательностью ДНК
и медицинским решением находится не один шаг, а целая
цепочка. На каждом её участке возникает свой вопрос:



 
 
 

действительно ли такой вариант обнаружен в об-
разце;

достаточно ли надёжно он обнаружен;
что известно о его влиянии на ген и организм;
связан ли он с конкретным заболеванием;
подтверждается ли эта связь семейной историей и

медицинскими данными;
какое действие, если оно вообще необходимо, следует из

результата.
Если слить эти вопросы воедино, лабораторная находка

превращается в диагноз, а диагноз — в повод для поспеш-
ных решений. Если же развести их, отчёт становится рабо-
чим документом: не пророчеством, а основанием для следу-
ющего шага.

Три утверждения, которые нельзя смешивать
В генетике слово «вариант» означает отличие последова-

тельности ДНК одного человека от условной эталонной по-
следовательности. Варианты есть у всех людей. Большинство
из них не вызывают заболеваний и не требуют медицинских
действий.

Фраза «в образце обнаружен вариант» сообщает только о
первом уровне: лаборатория увидела определённую после-
довательность или изменение в ней. Это ещё не ответ на во-
прос, опасна ли находка.

Представим, что в отчёте написано: «Обнаружен вари-
ант в гене, связанном с наследственным заболеванием». Для



 
 
 

неспециалиста эта формулировка звучит почти как диагноз.
На самом деле она может описывать несколько разных ситу-
аций.

Вариант может быть распространённым и доброкаче-
ственным. Он встречается у многих людей и не связан с на-
рушением работы гена.

Он может быть редким, но его влияние пока неясно. Ред-
кость сама по себе не делает вариант опасным: редкими бы-
вают и нейтральные особенности.

Он может менять структуру белка, но организм компенси-
рует это изменение. Или же изменение происходит в участке
гена, который не влияет на его работу.

Вариант может быть связан с заболеванием, но только при
определённом сочетании других вариантов, определённом
типе наследования или наличии соответствующих симпто-
мов.

Наконец, вариант может быть признан клинически зна-
чимым, но это всё равно не означает, что у человека уже
есть заболевание. Для некоторых наследственных состояний
он повышает вероятность болезни или требует наблюдения.
Для других имеет значение только при наличии определён-
ной клинической картины.

Поэтому нужно различать три утверждения.
Первое: вариант обнаружен. Это результат лабораторного

анализа. Он отвечает на вопрос, увидел ли метод изменение
в исследованном участке.



 
 
 

Второе: вариант подтверждён. Это означает, что наход-
ку проверили надёжным способом — обычно другим лабо-
раторным методом, а иногда повторили исследование с но-
вым образцом. Подтверждение снижает вероятность техни-
ческой ошибки, но само по себе не говорит, что вариант вре-
ден.

Третье: вариант интерпретирован. Это оценка его меди-
цинского значения с учётом научных данных, типа измене-
ния, частоты в популяции, результатов функциональных ис-
следований, семейной истории и особенностей заболевания.
Если появляются новые сведения, интерпретация может из-
мениться.

Эти фразы похожи, но относятся к разным уровням дока-
зательности.

«Найдено» — значит, лаборатория получила сигнал.
«Подтверждено» — значит, сигнал проверен.
«Клинически значимо» — значит, есть достаточные ос-

нования связывать вариант с конкретным медицинским по-
следствием.

Ошибка начинается, когда между этими фразами мыслен-
но ставят знак равенства: «нашли — значит, подтвердили;
подтвердили — значит, это причина болезни». В хорошей
консультации врач-генетик как раз восстанавливает пропу-
щенные звенья.

Как Анна читала одну строку отчёта
Через несколько дней Анна записалась к Марине Серге-



 
 
 

евне, врачу-генетику. На приём она принесла распечатку от-
чёта, историю болезни матери и заметки из семейного чата.
В них родственники спорили, у кого именно был «тот самый
диагноз», когда он появился и действительно ли речь шла об
одном заболевании.

Марина Сергеевна не начала с расшифровки обо-
значения. Она спросила:

— Что именно вы хотите решить после этого результата?
Анна ответила не сразу. Сначала ей хотелось сказать: «Я

хочу узнать, заболею ли». Но после паузы она сформулиро-
вала точнее:

— Я хочу понять, нужно ли мне проходить обследования
чаще обычного и надо ли проверять детей.

Это уже был медицинский вопрос, а не просьба «переве-
сти генетический отчёт на русский язык».

Врач попросила показать не только итоговую страницу, но
и описание метода, качество образца, перечень исследован-
ных генов, сведения о том, была ли находка подтверждена, и
дату составления отчёта. Затем они вместе разобрали стро-
ку.

В ней содержались четыре самостоятельных элемента.
Название гена. Оно указывало, с каким участком генети-

ческого материала связана находка, но не сообщало, какое
именно заболевание есть у Анны.

Точное обозначение варианта. Оно описывало изменение
на уровне ДНК и, если возможно, предполагаемое измене-



 
 
 

ние белка. Одни и те же на вид записи могут обозначать раз-
ные варианты, если пропущена часть координат или не ука-
зана версия эталонной последовательности.

Статус клинической значимости. В отчёте стояло: «Вари-
ант неопределённого значения».

Комментарий лаборатории. Там было написано, что дан-
ных недостаточно для подтверждения или исключения свя-
зи с заболеванием.

— То есть у меня ничего нет? — спросила Анна.
— Из этой строки следует только, что у вас обнаруже-

на последовательность, значение которой пока не установле-
но, — ответила Марина Сергеевна. — Она не подтверждает
заболевание и не является основанием менять лечение или
проводить профилактическую операцию. Но сначала нуж-
но проверить, насколько надёжно она обнаружена и соответ-
ствует ли вообще вашей семейной истории.

— А если она потом окажется опасной?
— Тогда мы будем обсуждать действия по конкретному

заболеванию и по конкретному варианту. Сейчас у нас нет
оснований заранее занимать себя будущими выводами.

Эта реплика кажется сдержанной, но именно она защища-
ет пациента от двух противоположных ошибок. Первая —
преждевременной паники. Вторая — ложного успокоения.
Врач не сказала: «Ничего не найдено». Она сказала: «Най-
денное пока не позволяет сделать вывод».

Классы клинической значимости



 
 
 

Для оценки вариантов лаборатории и медицинские специ-
алисты используют категории. Названия могут немного раз-
личаться в разных отчётах, но логика обычно одна.

Доброкачественный вариант — изменение, для которого
есть достаточные основания считать, что оно не вызывает
рассматриваемое заболевание.

Вероятно доброкачественный вариант — находка, по ко-
торой пока не хватает данных для абсолютной уверенности,
но совокупность признаков говорит против клинически зна-
чимого эффекта.

Вариант неопределённого значения — находка, по кото-
рой имеющихся данных недостаточно для вывода ни о вред-
ности, ни о безвредности.

Вероятно патогенный вариант — изменение, для которо-
го есть серьёзные основания считать его связанным с нару-
шением функции гена и заболеванием, но уровень доказа-
тельств ещё не достигает максимальной убедительности.

Патогенный вариант — изменение, клиническая связь ко-
торого подтверждена совокупностью данных.

В бытовой речи слово «патогенный» часто воспринима-
ется как «у человека есть болезнь». В медицинской генети-
ке оно описывает свойства варианта, а не текущее состоя-
ние человека. У человека может быть патогенный вариант,
связанный с наследственной предрасположенностью, но за-
болевание ещё не развилось. Возможна и обратная ситуация:
у пациента есть симптомы, но обнаруженный вариант их не



 
 
 

объясняет.
Категория варианта всегда относится к определённому

вопросу. Вариант может быть доброкачественным для одно-
го заболевания и не иметь достаточной оценки для другого.
Нельзя взять статус из одного отчёта и автоматически рас-
пространить его на все возможные диагнозы.

Для классификации учитывают разные типы данных.
Насколько часто вариант встречается в общей популяции.

Если изменение распространено среди здоровых людей, это
может говорить против его связи с тяжёлым редким заболе-
ванием. Но частота не всегда решает вопрос: некоторые за-
болевания распространены, а некоторые варианты зависят от
происхождения, возраста и особенностей отбора данных.

Меняет ли вариант структуру или количество белка. Это
может иметь значение, но само по себе изменение белка
не доказывает вредность. Белки переносят множество замен
без потери функции.

Находится ли вариант в участке гена, который действи-
тельно важен для его работы. Не каждый участок ДНК оди-
наково хорошо изучен.

Есть ли результаты функциональных исследований. В ла-
боратории можно проверить, как изменение влияет на рабо-
ту клетки или белка. Такие данные полезны, но специалисты
оценивают и качество эксперимента, и то, насколько его ре-
зультаты применимы к человеческому организму.

Встречается ли вариант у других пациентов с похожей



 
 
 

клинической картиной. Совпадение усиливает гипотезу, но
не является самостоятельным доказательством.

Передаётся ли вариант вместе с заболеванием в семье.
Для этого иногда исследуют родственников и сопоставляют
результаты с медицинскими данными.

Насколько хорошо известен сам механизм заболевания.
Если для конкретного состояния уже понятно, как наруше-
ние работы гена приводит к симптомам, интерпретация мо-
жет быть точнее. Если механизм изучен слабо, неопределён-
ность сохраняется дольше.

Анна впервые увидела, что категория не появляется из од-
ного признака. Это не школьная отметка, которую можно по-
лучить, посмотрев на одну букву. Это вывод, собранный из
нескольких независимых наблюдений.

Почему «неопределённый» не означает «скрыто
опасный»

Анна призналась, что до консультации воспринимала
неопределённый вариант как подозрительный: будто лабо-
ратория обнаружила что-то плохое, но не решилась сказать
прямо.

Марина Сергеевна нарисовала на листе горизонтальную
шкалу. Слева она написала: «данные указывают на добро-
качественность», справа — «данные указывают на клиниче-
скую значимость». Посередине оставила широкую область.

— Вариант неопределённого значения попадает сюда не
потому, что он обязательно находится посередине между



 
 
 

добром и вредом, — сказала она. — Он попадает сюда, по-
тому что нам не хватает сведений, чтобы честно отнести его
к одному из краёв.

Разница принципиальна. Неопределённость — это состо-
яние знаний, а не свойство варианта «быть наполовину опас-
ным».

В некоторых случаях дополнительная информация со
временем переводит вариант в доброкачественную катего-
рию. Например, появляются данные о том, что он часто
встречается у здоровых людей или не нарушает работу бел-
ка. В других случаях новые исследования подтверждают его
значимость. Бывает и так, что статус остаётся неопределён-
ным много лет.

Поэтому с вариантом неопределённого значения обычно
не проводят необратимые медицинские вмешательства и не
используют его как основание для решений о родственниках.
Это не значит, что находку нужно забыть. Следует зафикси-
ровать её, сохранить исходный отчёт и уточнить, предусмот-
рен ли пересмотр интерпретации.

— А мне позвонят, если статус изменится? — спросила
Анна.

— Иногда лаборатория делает повторное информирова-
ние, но рассчитывать на это без проверки не стоит, — отве-
тила врач. — Узнайте, есть ли у организации процедура пе-
ресмотра, как часто она проводится и кто отвечает за связь с
пациентом. Кроме того, храните название варианта, версию



 
 
 

отчёта и дату анализа. Если через несколько лет вы придёте
на консультацию в другое место, это позволит сравнить ста-
рую и новую интерпретацию.

Фраза «пересмотрите результат позже» должна иметь
практический смысл. Позже — это не обязательно конкрет-
ный срок, подходящий всем вариантам. Нужно уточнить, по
какой причине нужен пересмотр: появились ли новые дан-
ные, изменились ли клинические рекомендации, уточнилась
ли семейная история или планируется обследование род-
ственника.

Как дата меняет значение отчёта
На первой странице отчёта Анна увидела дату: март 2024

года. Она решила, что дата относится только к моменту за-
бора образца. Марина Сергеевна объяснила, что в документе
может быть указано несколько дат:

дата получения или забора образца;
дата проведения лабораторного анализа;
дата формирования заключения;
дата последнего обновления базы данных или интерпре-

тации.
Это не формальность. Генетическая наука постоянно по-

полняется наблюдениями. Вчера для редкого варианта могло
быть два описания в научной литературе, а сегодня — два-
дцать. Одни данные добавляют уверенности, другие выявля-
ют противоречия.

При интерпретации специалисты обращаются к специали-



 
 
 

зированным базам вариантов, научным публикациям, внут-
ренним лабораторным данным и сведениям о пациентах с
похожими состояниями. У каждой базы есть дата обновле-
ния, критерии включения и качество записей. Два источника
могут по-разному оценивать один и тот же вариант, потому
что используют разный объём данных или разные правила
классификации.

Это не обязательно означает, что кто-то ошибся. Иногда
научное сообщество действительно находится в стадии спо-
ра. Но в отчёте должно быть видно, на чём основан вывод и
насколько он устойчив.

Анна открыла более старый результат, который когда-то
получила её мать. Там был указан тот же ген, но другая фор-
ма записи варианта. Первое впечатление — результаты не
совпадают. Врач проверила координаты и выяснила, что ла-
боратории использовали разные версии эталонной последо-
вательности и разные системы обозначений. После перевода
в единую систему записи оказалось, что речь, вероятно, идёт
об одном изменении.

— Значит, обозначение может выглядеть по-разному?
— Да. Именно поэтому поиск по одной строке в интерне-

те часто даёт ложное ощущение расследования. Нужно срав-
нивать точное обозначение, версию эталона, тип варианта и
контекст заболевания. Похожая запись не гарантирует, что
это тот же вариант.

Если отчёт не содержит даты интерпретации, версии эта-



 
 
 

лонной последовательности, источников данных и описания
ограничений, читателю трудно понять, насколько вывод вос-
производим. Это не делает результат автоматически невер-
ным, но снижает его прозрачность.

Подтверждение другим методом
Следующий вопрос оказался техническим: нужно ли под-

тверждать находку, если лаборатория уже выдала результат?
Ответ зависит от метода, типа варианта, качества сигнала

и того, какие решения могут последовать. Для клинически
значимых находок подтверждение другим методом часто яв-
ляется стандартным этапом. Особенно если результат спосо-
бен повлиять на обследование, профилактику, лечение или
решения родственников.

Марина Сергеевна объяснила разницу на бытовом приме-
ре. Если камера наблюдения ночью зафиксировала на рас-
стоянии человека, изображение можно считать сигналом. Но
если от него зависит решение вызвать полицию, нужно вклю-
чить свет, приблизить изображение или использовать другой
источник проверки.

В лаборатории «другим источником» может быть метод,
основанный на другом принципе измерения. Иногда анализ
выполняют повторно из нового образца, иногда используют
более точный метод для конкретного участка. Выбор зависит
от того, что именно обнаружено: небольшая замена, вставка,
удаление, изменение числа копий генетического участка или
более сложная перестройка.



 
 
 

Подтверждение отвечает на вопрос: «Действительно ли
этот вариант присутствует в образце?» Оно не отвечает на
вопросы:

вызывает ли он заболевание;
насколько высок риск;
нужно ли обследование;
передастся ли он детям;
объясняет ли он болезнь матери.
Отсюда следует практическое правило: чем серьёзнее воз-

можное решение, тем выше требования к подтверждению и
интерпретации.

Если лаборатория сообщает о варианте, который может
повлиять только на любопытство человека, ошибка непри-
ятна, но её последствия ограничены.

Если результат касается наследственного заболевания,
планирования беременности, отмены лекарства, операции
или обследования детей, нельзя ограничиваться строкой
коммерческого отчёта.

Анна уточнила в лаборатории, был ли её вариант подтвер-
ждён. В ответе указали, что исходный анализ выполнен ме-
тодом массового чтения последовательности, а подтвержде-
ние конкретной находки не проводилось. Лаборатория пред-
ложила дополнительное исследование.

Анна сначала раздражённо сказала Илье:
— Я уже заплатила за тест. Почему теперь нужно платить

ещё?



 
 
 

— Потому что первый результат может быть недостаточ-
но точным для решения о здоровье, — ответил он. — Полу-
чается, ты платишь не за «повтор того же самого», а за про-
верку места, где ошибка слишком дорого обойдётся.

Марина Сергеевна уточнила: дополнительное подтвер-
ждение не всегда обязательно для каждого варианта и каж-
дой цели. Но в ситуации Анны оно было разумным, пото-
му что находка относилась к семейной истории тяжёлого за-
болевания, а результат мог повлиять на обследование род-
ственников.

Через две недели подтверждающий анализ из нового об-
разца показал, что вариант действительно присутствует. Тре-
вога Анны не исчезла, но изменилась по качеству. Теперь
у неё был не случайный сигнал из отчёта, а воспроизведён-
ная лабораторная находка, которую можно было обсуждать
с учётом медицинской истории.

Большой кейс: что произошло с результатом Анны
Разберём путь Анны по этапам.
Первый этап — повод для тестирования. У её матери в 58

лет выявили заболевание, которое врачи предположительно
связали с наследственным фактором. Но окончательный ге-
нетический диагноз матери не был установлен. В семье знали
только название синдрома из выписки и помнили, что «ви-
новат какой-то ген».

Это уже создавало ограничение. Если у больного род-
ственника нет подтверждённой генетической находки, ис-



 
 
 

следование здорового родственника часто труднее интер-
претировать. Когда сначала находят конкретный патогенный
вариант у человека с заболеванием, родственникам можно
проверить именно его. Если же здоровой Анне сразу иссле-
дуют множество генов, случайная неопределённая находка
становится более вероятной.

Второй этап — выбор теста. Анна выбрала расширенное
исследование, потому что в рекламе было обещано «опре-
деление наследственных рисков по большому числу генов».
В описании недостаточно ясно говорилось, какие варианты
метод выявляет хуже, проводится ли подтверждение и вхо-
дит ли консультация специалиста в стоимость.

Третий этап — лабораторная находка. В отчёте обнаружи-
ли вариант в гене, который может быть связан с семейным
заболеванием. Однако его отнесли к неопределённым, а сам
анализ не содержал убедительного описания семейной про-
верки и подтверждения другим методом.

Четвёртый этап — проверка технической реальности.
Врач запросила новый образец и другой метод подтвержде-
ния. Вариант подтвердился.

Пятый этап — клиническая интерпретация. Здесь выяс-
нилось, что подтверждение не решило задачу полностью. У
матери Анны были признаки, совместимые с заболеванием,
но не все. Возраст начала болезни отличался от типичного. В
семейной истории не было нескольких независимых случаев,
которые могли бы усилить наследственную гипотезу. Кроме



 
 
 

того, вариант в научных источниках описывался редко и с
противоречивыми оценками.

Шестой этап — решение. На этом этапе врач не назначи-
ла Анне лечение «на всякий случай» и не рекомендовала об-
следовать детей по одному неопределённому варианту. Она
составила план:

уточнить медицинские документы матери;
если возможно, исследовать образец матери или со-

хранённый материал, чтобы сравнить вариант у забо-
левшего родственника;

провести стандартное обследование, соответствую-
щее симптомам и возрасту Анны, независимо от гене-
тической находки;

сохранить отчёты и запросить повторную интер-
претацию при появлении новых данных;

обсудить с родственниками не тревожную фразу «у нас
нашли опасный ген», а точную: «у Анны обнаружен вариант,
который пока не позволяет сделать вывод о заболевании».

Последний пункт оказался самым трудным. Анна при-
выкла быстро принимать решения. Она руководила отде-
лом, распределяла задачи и не любила неопределённость.
Ей хотелось отправить родственникам короткое сообщение:
«Нужно всем сдать анализ». Но теперь она увидела, что та-
кое сообщение может запустить цепочку лишних расходов,
паники и медицинских процедур.

Она написала иначе:



 
 
 

«У меня обнаружили вариант в гене, связанном с забо-
леванием, но его клиническое значение пока не установле-
но. На основании этой находки нельзя утверждать, что у ме-
ня или у детей есть заболевание. Я уточняю результат у вра-
ча-генетика. Если появятся подтверждённые данные, сооб-
щу отдельно».

Это не отменяло тревогу, но не превращало её в семейную
чрезвычайную ситуацию.

Что было бы, если бы находку не подтвердили
Представим первый вариант развития событий: подтвер-

ждающий анализ не обнаружил тот же вариант.
Тогда возможны техническая ошибка исходного анализа,

проблема с образцом, недостаточная точность метода для
конкретного участка или ошибка при переносе данных в от-
чёт. Дальнейшее обсуждение клинической значимости ис-
ходной строки потеряло бы смысл. Нельзя интерпретировать
то, чего не обнаружено в образце при надёжной проверке.

В такой ситуации Анне следовало бы запросить письмен-
ное объяснение расхождения и сохранить оба документа. Ес-
ли результат был выдан как основание для медицинских ре-
комендаций, нужно отдельно уточнить, были ли эти реко-
мендации отменены. Родственникам следовало сообщить не
«у меня всё хорошо», а: «Исходная находка не подтверди-
лась, поэтому прежние выводы по ней делать нельзя».

Это показывает, почему обнаружение и подтверждение —
разные утверждения. Неподтверждённая находка не должна



 
 
 

становиться семейным диагнозом.
Что было бы, если бы вариант оказался патоген-

ным
Второй вариант: вариант подтверждается, а совокупность

данных указывает на его клиническую значимость.
Тогда следующий шаг зависел бы от конкретного за-

болевания. Для одних состояний нужны регулярные об-
следования. Для других обсуждаются лекарства, ограниче-
ния по определённым процедурам, профилактические меры
или консультации специалистов нескольких профилей. План
нельзя составить только по названию гена.

Врач уточнила бы тип наследования, возрастные особен-
ности, вероятность проявления заболевания, уже имеющие-
ся симптомы и медицинские противопоказания. Затем Ан-
на получила бы письменный план: какие обследования про-
ходить, с какой периодичностью, при каких симптомах об-
ращаться внепланово и кому из родственников может быть
полезно целевое тестирование.

Детей не направляют на обследование автоматически
только потому, что у взрослого найден патогенный вариант.
Сначала оценивают, имеет ли результат значение в детском
возрасте и существуют ли меры, которые нужно начинать до
совершеннолетия. Если заболевание проявляется только во
взрослом возрасте и в детстве нет полезных действий, тести-
рование ребёнка может быть отложено. Это решение прини-
мают с врачом-генетиком, учитывая интересы ребёнка и се-



 
 
 

мейную ситуацию.
Что было бы, если бы заболевание у матери оказа-

лось другим
Третий вариант касается не лаборатории, а семейной ис-

тории. Допустим, после изучения документов выясняется,
что у матери Анны был не наследственный синдром, а при-
обретённое заболевание, похожее на него по отдельным при-
знакам.

В таком случае даже подтверждённый вариант в связан-
ном гене мог бы оказаться случайной находкой или не объ-
яснять болезнь матери. Генетический результат нельзя от-
рывать от диагноза, возраста начала, симптомов и обследо-
ваний. Один и тот же вариант в разных клинических кон-
текстах может иметь разное значение.

Поэтому семейная история должна состоять не из ярлы-
ков вроде «рак», «инсульт» или «сердечная проблема», а из
проверяемых деталей:

точный диагноз, если он известен;
возраст начала заболевания;
какие обследования его подтвердили;
были ли похожие случаи у родственников;
в какой линии семьи они встречались;
были ли у родственников необычно ранние или повтор-

ные проявления.
Анна позвонила тёте и попросила не пересказывать исто-

рию по памяти, а найти выписки. Этот разговор оказался по-



 
 
 

лезнее нескольких часов поиска в интернете. В выписке ма-
тери обнаружился другой диагноз, а генетический тест, о ко-
тором когда-то упоминали родственники, на самом деле не
проводился. Семейная гипотеза стала слабее, но не исчезла
полностью: врач предложила сначала уточнить диагноз ма-
тери и только затем решать, кому и какой тест нужен.

Места, где цепочка ломается
В отчёте может быть много точных цифр, но это не гаран-

тирует точности вывода. Ошибка или чрезмерное упроще-
ние способны появиться на любом участке.

Образец может быть неправильно идентифицирован, за-
грязнён или недостаточен для анализа.

Метод может не видеть определённые типы изменений.
Например, одно исследование хорошо обнаруживает неболь-
шие замены, но хуже работает с крупными перестройками
или изменениями числа копий участков ДНК.

Участок может быть прочитан недостаточно качественно.
В отчёте иногда приводят показатель покрытия или каче-
ства чтения; его нельзя оценивать без понимания, для како-
го участка и типа варианта он рассчитан.

Лаборатория может корректно обнаружить вариант, но
неправильно перенести его в заключение.

Интерпретатор может опереться на устаревшие данные
или не учесть новую публикацию.

Врач или пациент могут неверно связать вариант с забо-
леванием, которое он не объясняет.



 
 
 

Результат могут применить не к тому человеку или не к
той ситуации. Например, данные взрослого используют для
решения о ребёнке без оценки возраста проявления и пользы
обследования.

Практика проверки результата
Когда Анна готовилась к повторной встрече с Мариной

Сергеевной, она составила короткий список. Он пригодится
любому человеку, получившему медицински значимую или
тревожную генетическую находку.

1. Какой именно вариант обнаружен? Есть ли точная за-
пись, версия эталонной последовательности и описание типа
изменения?

2. Какой метод использован и какие варианты он может
пропускать?

3. Каково качество чтения нужного участка? Есть ли огра-
ничения, связанные с образцом?

4. Подтверждена ли находка другим методом или на но-
вом образце?

5. Какова категория клинической значимости и к какому
заболеванию она относится?

6. На каких данных основана классификация: публика-
циях, базах вариантов, функциональных исследованиях, се-
мейных наблюдениях?

7. Когда проводилась последняя интерпретация и преду-
смотрен ли её пересмотр?

8. Объясняет ли вариант семейную историю или он найден



 
 
 

вне связи с подтверждённым диагнозом родственника?
9. Какое действие следует из результата прямо сейчас?
10. Какие действия не нужно предпринимать, пока вари-

ант остаётся неопределённым?
Последний вопрос часто упускают. Пациенту сообщают,

что следует сделать, но не объясняют, от чего пока нужно
воздержаться. Между тем при неопределённом варианте это
может быть главным содержанием консультации: не отме-
нять лечение, не начинать препараты, не принимать необра-
тимые решения, не проверять детей без отдельного обосно-
вания.

Есть простой алгоритм.
Если вариант обнаружен, но не подтверждён, сначала про-

верьте надёжность находки.
Если вариант подтверждён, но его клиническая значи-

мость неопределённа, не превращайте его в диагноз и не при-
нимайте необратимых решений только на его основании.

Если вариант признан вероятно патогенным или патоген-
ным, уточните, к какому заболеванию и какому типу насле-
дования относится вывод, затем составьте план с врачом.

Если семейная история не подтверждена документами, не
используйте воспоминания родственников как единственное
доказательство связи.

Если отчёт старый или его источники не указаны, запро-
сите актуальную интерпретацию, особенно если результат
может повлиять на обследование или лечение.



 
 
 

Если вариант касается ребёнка, отдельно оцените возраст,
пользу ранней информации и наличие действий, которые ме-
няют исход в детстве.

Этот алгоритм не заменяет консультацию, но помогает не
перепутать этапы и задать правильный вопрос правильному
специалисту.

Как говорить о находке семье
Генетический результат редко остаётся личным докумен-

том. Он может затрагивать родителей, братьев и сестёр, де-
тей. Но семейная коммуникация тоже требует точности.

Анна сначала хотела сказать Илье: «У меня нашли мута-
цию». Марина Сергеевна предложила убрать слово «мута-
ция», если оно не нужно для медицинского объяснения. В
обычной речи оно звучит как синоним опасного дефекта,
хотя генетические изменения бывают доброкачественными,
неопределёнными и клинически значимыми.

Лучше сообщать четыре вещи:
что именно обнаружено;
подтверждено ли это;
что означает текущая классификация;
какое действие рекомендовано или пока не рекомендова-

но.
Например:
«В анализе нашли вариант в гене, который связан с забо-

леванием. Он подтверждён, но его значение пока неопреде-
лённо. Врач не считает это диагнозом и не рекомендует об-



 
 
 

следовать детей только на основании этой находки. Мы со-
храним результат и вернёмся к нему, если появятся новые
данные».

Если вариант патогенный, формулировка будет
другой:

«У меня подтверждён вариант, связанный с наследствен-
ным заболеванием. Это не означает, что болезнь уже про-
явилась, но врач рекомендует определённые обследования.
Близким родственникам предложат отдельную консульта-
цию, потому что им может быть полезен целевой анализ».

Такая точность снижает риск двух крайностей: скрыть
информацию, которая действительно важна родственникам,
или передать им тревожный ярлык без контекста.

Главный поворот в истории Анны
Через несколько месяцев Анна получила уведомление от

лаборатории о пересмотре заключения. К этому времени в
специализированных базах и публикациях появились новые
данные о её варианте. Категория изменилась с «неопреде-
лённой» на «вероятно доброкачественную».

Анна перечитала письмо и поймала себя на неожиданной
мысли: результат не стал «лучше» в бытовом смысле. Она
не получила новую характеристику организма. Изменилось
состояние знаний о варианте.

Марина Сергеевна объяснила, что и новая категория не
отменяет обычной медицинской помощи. Если у Анны по-
явятся симптомы, их будут обследовать независимо от этого



 
 
 

варианта. Но теперь находка перестала быть основанием для
тревожного наблюдения по поводу наследственного заболе-
вания и не требовала целевого тестирования детей.

Главный вывод оказался не в том, что генетический тест
способен дать окончательный ответ. Он показал обратное:
качество вывода зависит от того, насколько аккуратно прой-
дена вся дорога от сигнала до решения.

Вариант может быть обнаружен, но не подтверждён. Под-
тверждён, но не интерпретирован. Интерпретирован, но не
связан с симптомами конкретного человека. Связан с забо-
леванием, но не означать его неизбежного развития. И да-
же обоснованный вывод может быть пересмотрен, если из-
менятся научные данные.

Генетический отчёт становится медицински полезным не
тогда, когда в нём много терминов и генов, а тогда, когда
ясно видны границы каждого утверждения. Читатель должен
понимать, что лаборатория установила, чего не установила и
какое решение допустимо на текущем уровне знаний.

Анна сохранила два документа: первоначальный отчёт и
обновлённую интерпретацию. Рядом она записала дату кон-
сультации и план действий. В семейном чате больше не по-
явилось сообщения «у нас опасная мутация». Вместо него
осталась спокойная и точная формулировка: «Был вариант
неопределённого значения, его позже оценили как вероят-
но доброкачественный; дополнительных действий по нему
не требуется».



 
 
 

Следующий вопрос книги начинается там, где заканчива-
ется лабораторная классификация. Даже если вариант дей-
ствительно связан с заболеванием, это ещё не сообщает че-
ловеку его личную вероятность заболеть, возраст проявле-
ния и неизбежность исхода. Между «вариант имеет значе-
ние» и «со мной это случится» снова стоит несколько уров-
ней расчёта и контекста.



 
 
 

 
Риск не равен шансу заболеть

 
Анна открыла отчёт поздно вечером, когда дети уже спа-

ли, а Илья убирал со стола чашки. В середине страницы сто-
яла крупная цифра: «Генетический риск выше среднего в 2,3
раза». Ниже было указано заболевание, которым болела её
мать. Анна несколько раз перечитала строку и сказала:

— Значит, вероятность у меня больше в два раза?
Илья посмотрел на экран.
— В два раза больше чего именно?
Вопрос на мгновение остановил тревогу, но не развеял её.

В отчёте было число, однако не объяснялось, от какой исход-
ной вероятности его отсчитывали, на какой срок рассчитали
показатель и что с ним делать на практике. Предыдущие ша-
ги уже помогли Анне отделить вариант в ДНК от медицин-
ского вывода. Теперь нужно было отделить вероятность от её
эмоционального толкования: повышенный риск не означает,
что заболевание обязательно разовьётся.



 
 
 

 
Конец ознакомительного

фрагмента.
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