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Аннотация
Что может рассказать о вас генетический тест — и где

заканчиваются его возможности? Эта книга помогает разобраться
в мире ДНК без сенсаций, ложных обещаний и паники. Вы
узнаете, как работает исследование: от образца до отчёта,
что стоит за оценками происхождения и совпадениями с
родственниками, почему генетический риск не равен диагнозу
и как наследственность связана с лекарствами, питанием,
сном и физической нагрузкой. Автор объясняет, как выбрать
лабораторию, защитить генетические данные, читать результаты и
обсуждать их с врачом и семьёй. Это практический путеводитель
для тех, кто хочет превратить любопытство к своей ДНК в
осознанные решения — и увидеть в генетике не приговор, а карту
возможностей.

Книга создана с помощью ИИ. Обложка: GPT Image -
Лицензия
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Почему нам хочется
заглянуть в наследственность

 
Анна открыла страницу лаборатории поздно вечером, ко-

гда дети уже уснули, а рабочий чат наконец замолчал. На
экране обещали «расшифровать генетический потенциал»,
«выявить скрытые риски» и «помочь подобрать образ жиз-
ни». Рядом стояла кнопка заказа и несколько вариантов на-
боров: один дешевле, другой — «расширенный», третий
включал консультацию специалиста.

Она почти нажала на кнопку, но вспомнила недавний раз-
говор с матерью. В семье уже несколько лет пересказывали
одну и ту же историю: дед Анны умер от инфаркта в пятьде-
сят два года, его брат — ещё раньше, а у отца недавно обна-
ружили повышенное давление. Анне было тридцать шесть.
Она не курила, много работала, регулярно откладывала за-
нятия спортом «до следующего понедельника» и иногда про-



 
 
 

сыпалась ночью от ощущения, что сердце бьётся слишком
сильно.

Ей хотелось не столько узнать генетический результат,
сколько получить ответ на вопрос, который она не умела
сформулировать: «Мне действительно нужно бояться?»

С этого вопроса и начинается любой разговор о генетиче-
ском тестировании. Люди редко покупают такой тест только
ради набора цифр. За решением обычно стоит личная исто-
рия: семейная болезнь, желание понять происхождение, кон-
фликт с родственниками, тревога после прочитанной статьи,
планирование беременности, попытка объяснить собствен-
ное самочувствие или надежда наконец получить ясность
там, где обычные обследования не дали ответа.

Но один и тот же тест может стать разумным инструмен-
том для одного человека и дорогим способом усилить трево-
гу для другого. Разница определяется не количеством слю-
ны, не толщиной отчёта и не широтой рекламного обещания.
Она появляется раньше — в вопросе, который человек зада-
ёт себе до покупки.

Зачем люди ищут ответ в ДНК
Внешне мотивы выглядят по-разному. Один человек хо-

чет узнать, откуда родом его семья. Другой надеется понять,
почему ему трудно поддерживать вес. Третий получает от
родственника сообщение: «У нас нашли наследственную му-
тацию, тебе тоже надо провериться». Четвёртый видит обе-
щание раскрыть «индивидуальные особенности организма»



 
 
 

и решает, что это современный способ лучше себя узнать.
За этими мотивами часто скрываются четыре потребно-

сти.
Первая — потребность в идентичности. Человеку инте-

ресно, какую историю он несёт в себе, почему в семье со-
хранились определённые фамилии, привычки и рассказы о
переездах и разрывах. Генетический тест здесь восприни-
мается как способ собрать фрагменты семейной биографии.
Но он не заменяет архив, разговоры с родственниками или
поиск документов. ДНК может дать вероятностную оценку
происхождения отдельных ветвей, однако не расскажет, ка-
ким был характер прадеда, почему семья покинула родной
город и какие решения принимались под давлением обстоя-
тельств.

Вторая — потребность в объяснении. Если у человека го-
дами повторяется один и тот же симптом или есть ощуще-
ние, что он «не такой, как все», генетика кажется возмож-
ным ключом. «Может быть, дело в наследственности» зву-
чит привлекательнее, чем длинный список причин, которые
требуют наблюдения, анализа привычек и иногда нескольких
консультаций.

Третья — потребность в контроле. Болезнь родственни-
ка напоминает, что тело не полностью подчиняется планам.
Тест создаёт ощущение: если узнать о риске заранее, можно
подготовиться. Иногда это действительно так. Но контроль
появляется не от самого факта получения результата. Он



 
 
 

возникает, когда после результата понятно, что делать: об-
ратиться к врачу, изменить график наблюдения, выбрать до-
полнительное обследование, обсудить семейное планирова-
ние или, наоборот, ничего не менять, потому что оснований
для этого нет.

Четвёртая — потребность снизить неопределённость. Па-
радокс в том, что тест может не только уменьшить её, но и
добавить. Результат бывает не «да» или «нет», а вероятно-
стью, условным сигналом, находкой неясного значения или
информацией, которую невозможно правильно истолковать
без семейного контекста и медицинских данных.

Анна думала, что выбирает между «узнать» и «не узнать».
На самом деле перед ней стоял другой выбор: получить дан-
ные ради конкретного решения или собрать ещё один источ-
ник тревоги, который будет трудно правильно прочитать.

Семейная история редко бывает готовым диагно-
зом

На следующий день Анна позвонила младшему брату
Дмитрию. Он работал инженером, любил таблицы и отно-
сился к коммерческим тестам настороженно.

«Я посмотрела варианты. Думаю сдать генетический тест
из-за дедушки и отца», — сказала Анна.

«А что именно он должен показать?» — спросил Дмит-
рий.

«Риск сердечно-сосудистых заболеваний».
«А если покажет высокий?»



 
 
 

Анна замолчала.
«Тогда буду внимательнее следить за собой», — ответила

она после паузы.
«А если низкий? Перестанешь следить?»
Разговор оказался неприятным именно потому, что Дмит-

рий задал простой вопрос. Семейная история напоминала
Анне о возможном риске, но она ещё не знала, какое реше-
ние должна принять в зависимости от результата.

Сведения о родственниках — это не диагноз, а материал
для постановки вопроса. Фраза «у нас в семье у всех сердце»
слишком расплывчата для выбора генетического исследова-
ния. Сначала нужно понять, что именно происходило.

Полезно собрать хотя бы минимальную семейную карту:
кто болел, каким был точный диагноз, если он известен, в
каком возрасте начались симптомы или произошло событие,
подтверждалась ли болезнь обследованиями, повторялась ли
она у родственников по одной линии, были ли случаи вне-
запной смерти, тяжёлых осложнений или необычно раннего
начала болезни. Не помешает выяснить и то, сохранились ли
медицинские документы или сведения из выписок.

Для Анны разница между «дед умер от сердца» и «у деда в
пятьдесят два года был инфаркт, у его родного брата — вне-
запная смерть в сорок девять, а у отца в сорок пять выявили
выраженное повышение холестерина» существенна. Во вто-
ром случае появляется основание не просто купить широкий
набор, а обсудить историю с врачом и уточнить, нужна ли



 
 
 

медицинская генетическая консультация.
Семейные рассказы искажаются. «Инсульт» может озна-

чать любой эпизод потери сознания. «Рак» — диагноз без
уточнения органа. «Сердечный приступ» — иногда просто
внезапную смерть, причина которой так и не была установле-
на. Возраст тоже часто округляют: «примерно в пятьдесят»,
хотя для оценки наследственного риска разница между со-
рока двумя и пятьюдесятью девятью годами может оказаться
важной.

Поэтому первый шаг — не заказ теста, а проверка каче-
ства исходной истории. Для этого не нужны сложные схе-
мы. Можно позвонить родственнику, который знает подроб-
ности, попросить показать старые выписки, записать даты и
диагнозы — не пытаясь сразу объяснить их наследственно-
стью.

Фраза «в нашей семье это бывает» — повод собрать дан-
ные, а не готовый вывод о своей судьбе.

Три разных запроса, которые нельзя смешивать
Одна из главных причин разочарования в том, что чело-

век выбирает услугу раньше, чем определяет задачу. Под од-
ним названием — «генетический тест» — скрываются со-
вершенно разные цели.

Любопытство — это желание узнать о себе больше без
конкретного медицинского решения. Например, человеку
интересна оценка происхождения или общие особенности,
которые предлагает изучить сервис. В таком случае важно



 
 
 

заранее принять ограничения: результат может быть вероят-
ностным, зависеть от базы сравнения и не иметь практиче-
ского медицинского значения. Любопытство не нужно пре-
вращать в медицинский проект только потому, что в отчёте
встречаются слова «риск» и «предрасположенность».

Профилактическая цель — желание понять, какие дей-
ствия стоит обсудить для сохранения здоровья. Здесь вопрос
звучит не «какие у меня гены?», а «есть ли основания изме-
нить наблюдение, образ жизни или перечень обследований,
которые я обсуждаю с врачом?» Профилактический тест по-
лезен только тогда, когда его результаты соотносятся с воз-
растом, симптомами, семейной историей и медицинскими
рекомендациями.

Медицинская задача возникает, если у человека уже есть
заболевание, симптомы, необычно раннее начало болезни,
повторяющиеся случаи в семье или известная генетическая
находка у родственника. В такой ситуации тест подбирают не
по широте рекламного списка, а по клиническому вопросу.
Для интерпретации может потребоваться врач-генетик или
другой профильный специалист. Результат нельзя использо-
вать как самостоятельное основание для отмены лечения,
постановки диагноза или назначения лекарств.

Эти категории иногда пересекаются, но не заменяют друг
друга. Человек может начать с любопытства и обнаружить
семейную проблему. Или прийти с тревогой, а после разго-
вора со специалистом понять, что генетическое исследова-



 
 
 

ние сейчас не даст полезного ответа.
Проверка проста: закончите фразу «Я хочу пройти тест,

чтобы…». Если продолжение звучит как «узнать всё о се-
бе», запрос пока слишком широк. Если получается «понять,
нужно ли мне обсуждать с врачом более раннее наблюдение
из-за случаев заболевания у близких», задача уже стала кон-
кретнее.

Если тест нужен из любопытства, заранее отделите раз-
влекательную или исследовательскую информацию от меди-
цинских выводов.

Если тест нужен для профилактики, назовите действие,
которое может измениться после результата.

Если речь идёт о симптомах, диагнозе, беременности, за-
болевании родственника или уже обнаруженной генетиче-
ской особенности, начните с медицинской консультации, а
не с покупки случайного набора.

Если вы не можете сказать, какое решение изменит ре-
зультат, отложите заказ и сначала уточните вопрос.

Что тревога делает с результатом
Через несколько дней после разговора с Дмитрием Анна

увидела в ленте публикацию о внезапной смерти мужчины её
возраста. В тексте упоминалось, что некоторые заболевания
могут долго протекать незаметно. Анна прочитала коммен-
тарии, перешла по нескольким ссылкам и снова оказалась на
странице лаборатории.

Теперь она выбирала не между тестом и отсутствием те-



 
 
 

ста. Она пыталась срочно остановить страх.
Тревога меняет способ чтения информации. Человек на-

чинает искать подтверждение худшего сценария. Нейтраль-
ная фраза «наличие варианта не означает развития заболе-
вания» воспринимается как слабое утешение. Низкий риск
кажется недостаточно надёжным. Любая неопределённая на-
ходка превращается в знак, который нельзя игнорировать.

Так возникает тревожный поиск подтверждений: снача-
ла человек пугается, затем ищет сведения, которые объяснят
страх, а найденные сведения усиливают его. В такой цепоч-
ке генетический тест может дать не ясность, а новый набор
поводов для проверок.

Цена тревожного поиска складывается не только из стои-
мости набора. Возможны повторные обследования без пока-
заний, отказ от привычных занятий, бесконечное чтение ме-
дицинских форумов, конфликты в семье и передача необра-
ботанной информации родственникам. Иногда человек, по-
лучив благоприятный результат по одному показателю, ре-
шает, что ему больше не нужно следить за давлением, пита-
нием или симптомами. В другой ситуации он видит «повы-
шенный риск» и начинает считать себя больным, хотя речь
идёт лишь о статистической вероятности.

Врач-генетик Елена часто объясняла пациентам
эту разницу:

«Результат не отвечает на вопрос, какой будет ваша судь-
ба. Он помогает оценить определённый вопрос в определён-



 
 
 

ных условиях. Мы должны знать, что именно исследовали,
насколько надёжен метод, какова семейная история и что де-
лать дальше».

«Но если риск повышен, разве не лучше знать?»
«Знать полезно, если знание приводит к правильному дей-

ствию. Если оно приводит к панике, самостоятельному ле-
чению или игнорированию обычной профилактики, одного
факта знания недостаточно».

Перед тестом стоит оценить не только медицинский во-
прос, но и собственную готовность к неопределённости.
Представьте три возможных результата: условно благопри-
ятный, свидетельствующий о повышенном риске, и неопре-
делённую находку. Для каждого напишите, что вы будете де-
лать в течение ближайшего месяца. Если в любом случае от-
вет звучит как «буду искать ещё больше информации» или
«не знаю», консультация до теста может оказаться полезнее
самого анализа.

Это не означает, что тревожному человеку нельзя прохо-
дить генетическое исследование. Просто тревогу нужно учи-
тывать при планировании. Иногда сначала стоит обсудить
семейную историю с врачом, пройти базовые обследования
или разобраться, что именно пугает: сама болезнь, ответ-
ственность перед детьми, неопределённость или недоверие
к собственному телу.

Какие решения действительно могут измениться
Практическую ценность теста определяет не количество



 
 
 

найденных вариантов, а решения, которые он способен из-
менить.

Представьте несколько ситуаций.
У родственника обнаружена конкретная наследственная

генетическая особенность, связанная с определённым забо-
леванием. Тогда у близких родственников может появиться
понятный вопрос о целевом обследовании. Смысл не в том,
чтобы искать «всё сразу», а в проверке конкретной находки
и последующей консультации.

У человека есть заболевание, которое началось необыч-
но рано, протекает нестандартно или повторяется у несколь-
ких близких родственников. Генетическое исследование мо-
жет помочь уточнить диагноз, выбрать тактику наблюдения,
оценить риски для родственников или принять решения при
планировании семьи. Но перечень анализа должен соответ-
ствовать клинической ситуации.

У человека нет симптомов, однако семейная история за-
ставляет задуматься о профилактике. Здесь сначала нужно
понять, действительно ли генетическая информация доба-
вит что-то к обычным мерам: контролю давления и уровня
холестерина, обследованиям по возрасту, физической актив-
ности, отказу от курения. Иногда ответ будет положитель-
ным, иногда — нет.

Кто-то хочет узнать происхождение. Это самостоятель-
ная задача. Она может быть эмоционально значимой, но не
должна автоматически трактоваться как оценка здоровья.



 
 
 

Кто-то хочет подобрать питание, спорт или добавки по ге-
нетическим данным. К таким обещаниям нужно относить-
ся особенно осторожно. Даже если отдельные генетические
варианты связаны с особенностями обмена веществ, это не
превращает отчёт в персональную медицинскую программу.
Результат может быть лишь одним из источников информа-
ции, но не заменой врачу и базовой оценке состояния.

Здесь полезно задать себе четыре вопроса.
Какое решение может измениться после результата?
Кто поможет его принять?
Какие данные, кроме генетических, понадобятся?
Что я буду делать, если результат окажется неопределён-

ным?
Если на первый вопрос нет ответа, тест пока выбирается

под интерес, а не под задачу. Это не запрещает его прохо-
дить, но требует не приписывать ему медицинскую силу, ко-
торой он может не иметь.

Анна возвращается к исходному страху
Анна записала семейные сведения и договорилась с отцом

уточнить даты диагнозов. Оказалось, что у деда действитель-
но был инфаркт в пятьдесят два года, но брат деда умер по-
сле инсульта в шестьдесят семь. У отца было повышенное
давление, однако уровень холестерина оставался в пределах
нормы. Сама Анна никогда не проходила полноценную оцен-
ку сердечно-сосудистого риска, хотя несколько лет не изме-
ряла давление регулярно.



 
 
 

Её первоначальный вопрос — «есть ли у меня опасный
ген?» — стал другим: «Есть ли в моей семейной истории
признаки, из-за которых мне нужно раньше и внимательнее
оценивать сердечно-сосудистый риск, и даст ли генетическое
исследование информацию, которая изменит наблюдение?»

Это уже вопрос для врача, а не для рекламной страницы.
На консультации Елена могла бы уточнить личные показа-

тели Анны, семейные диагнозы, возраст родственников, на-
личие внезапных смертей и результаты обычных обследова-
ний. Возможно, первым полезным шагом оказалось бы не ге-
нетическое исследование, а измерение давления, анализы по
назначению врача и оценка образа жизни. Возможно, семей-
ная история всё же потребовала бы специализированного ге-
нетического обследования. Но теперь решение можно при-
нимать по показаниям, а не под влиянием страха.

Дмитрий после этого не стал поклонником генетики. Он
по-прежнему считал, что многие коммерческие отчёты обе-
щают больше, чем способны дать.

«Получается, ты всё-таки будешь сдавать?» — спросил
он.

«Не знаю. Сначала хочу понять, какой вопрос решаю. Ес-
ли тест не изменит моих действий, нет смысла покупать его
только потому, что он существует».

Это и есть разворот восприятия. Генетический тест не
должен быть первым шагом по умолчанию. Он становится
инструментом после того, как определены задача, контекст



 
 
 

и возможное действие.
Как сформулировать свой вопрос до выбора услуги
Перед тем как сравнивать наборы, составьте короткое

описание запроса. Оно должно занимать несколько предло-
жений, а не превращаться в длинную анкету.

Укажите, что именно привело вас к генетике: любопыт-
ство, семейная история, диагноз, симптомы, планирование
беременности, желание обсудить профилактику или другая
причина.

Назовите конкретный объект интереса: происхождение,
наследственный риск определённого заболевания, уже из-
вестная находка у родственника, особенности реакции на ле-
карства или другой вопрос.

Опишите, что может измениться после результата: кон-
сультация, наблюдение, дополнительное обследование, раз-
говор с родственниками, решение о семейном планировании
— или ничего, кроме общего интереса.

Отдельно запишите, чего вы не станете делать без врача:
начинать лечение, отменять лекарства, резко менять пита-
ние, сообщать результат детям или родственникам, делать
вывод о диагнозе.

Пример слишком широкого запроса:
«Хочу узнать всё о здоровье и понять, какие болезни мне

грозят».
Пример запроса для профилактического обсужде-

ния:



 
 
 

«У двух близких родственников были заболевания в от-
носительно молодом возрасте. Я хочу понять, достаточно ли
обычной профилактики или есть основания для консульта-
ции по наследственному риску».

Пример медицинского запроса:
«У моей сестры обнаружена конкретная генетическая

особенность. Я хочу узнать, нужно ли мне пройти целевое
обследование и как интерпретировать результат».

Пример запроса, который остаётся проявлением
любопытства:

«Мне интересна история происхождения семьи. Я готов
воспринимать результат как вероятностную оценку и не буду
использовать его как медицинский диагноз».

Сформулированный вопрос можно проверить по трём
признакам. Он должен быть конкретным, проверяемым и
связанным с действием. «Понять себя» — важное личное
намерение, но для выбора исследования его недостаточно.
«Проверить, связана ли семейная история с необходимостью
более раннего наблюдения» — уже рабочая формулировка.

Мини-практика перед покупкой
Откройте заметки в телефоне и напишите пять строк.
Мой исходный интерес: …
Событие или факт, который его вызвал: …
Какой именно ответ я хочу получить: …
Какое решение может измениться после результата: …
К кому я обращусь, если результат окажется повышенным



 
 
 

или неопределённым: …
Теперь примените эту развилку.
Если в первой строке стоит только интерес к происхож-

дению или общему самопознанию, выбирайте услугу как ин-
формационный продукт и не приписывайте ей диагностиче-
ского значения.

Если во второй строке указана семейная болезнь, уточни-
те диагнозы, возраст начала и наличие документов. После
этого решите, достаточно ли консультации по профилактике
или нужна медицинская генетика.

Если в четвёртой строке нечего написать, не торопитесь
с заказом. Отсутствие возможного действия не делает тест
бесполезным, но показывает, что сейчас вы покупаете ин-
формацию без заранее определённого применения.

Если в пятой строке нет специалиста или понятного
маршрута, заранее выясните, кто будет разбирать резуль-
тат. Отчёт, который некому помочь интерпретировать, легко
превращается в источник самостоятельных диагнозов.

Эта практика не требует медицинских знаний. Её задача
— отделить вопрос от рекламного обещания, а тревогу — от
реальной цели.

Что Анна теперь знает перед заказом
Анна не получила немедленного ответа о своей наслед-

ственности. Зато она перестала смешивать три вещи: семей-
ную историю, личный страх и медицинское показание.

Семейная история может стать поводом для вниматель-



 
 
 

ной профилактики, но не является приговором. Любопыт-
ство может быть достаточной причиной для информацион-
ного теста, но не превращает его в медицинское обследова-
ние. Генетическая находка может оказаться значимой, толь-
ко если понятно, насколько надёжен метод, к какому вопросу
она относится и какое действие следует предпринять даль-
ше.

Перед выбором услуги нужно спросить не «какой тест са-
мый полный?», а «какую задачу я решаю и что сделаю с ре-
зультатом?» Полный отчёт не обязательно полезнее целево-
го. Большое число показателей не компенсирует расплывча-
тый запрос. А тревога, замаскированная под стремление к
знаниям, редко превращается в спокойствие сразу после по-
лучения файла.

Следующая глава начинается с самого предмета анализа:
что именно измеряет генетический тест, какие участки ДНК
исследует, почему разные методы отвечают на разные во-
просы и откуда берутся ограничения результата. Когда цель
определена, легче понять, какой объём информации дей-
ствительно нужен и где заканчивается обещание услуги.



 
 
 

 
Что именно измеряет

генетический тест
 

Анна уже сформулировала главный вопрос: есть ли у неё
наследственная причина семейных ранних сердечно-сосуди-
стых заболеваний и сможет ли результат повлиять на профи-
лактику. Но один и тот же бытовой запрос — «проверить ге-
нетику сердца» — может означать совершенно разные иссле-
дования. Один тест ищет несколько заранее выбранных ва-
риантов, другой читает последовательность десятков генов,
третий оценивает сотни тысяч участков ДНК и рассчитывает
вероятностные показатели. Название услуги само по себе не
объясняет, что именно было измерено.

Чтобы не принять красивый отчёт за ответ на свой вопрос,
полезно пройти путь анализа как небольшой эксперимент:
сначала определить объект измерения, затем разобраться в
границах метода и только после этого отделить сам результат
от его медицинского смысла.

Миф первый. Генетический тест читает всю на-
следственность человека

Представьте, что Анна открывает страницу лаборатории.
В описании крупно написано: «Анализ ДНК», ниже — «ис-
следование генетической предрасположенности», а внизу
перечислены десятки признаков: питание, спорт, стресс, сер-



 
 
 

дечно-сосудистые риски. Легко почувствовать, будто лабо-
ратория получила полную карту организма.

На практике тест может изучать лишь небольшой фраг-
мент наследственного материала. Даже если анализ назы-
вается генетическим, он способен проверять один конкрет-
ный вариант, несколько генов, отдельную панель или мно-
жество участков ДНК, выбранных по определённой техно-
логии. Масштаб исследования нужно выяснять отдельно.

Миф второй. Найденный вариант — это уже диа-
гноз

Генетический вариант — отличие последовательности
ДНК от условного эталона. Само наличие такого отличия
ещё не говорит, вызывает ли оно заболевание. Один вари-
ант может быть хорошо изучен и действительно связан с на-
следственным синдромом. Другой имеет лишь слабую связь
с вероятностью заболевания. Третий пока исследован недо-
статочно и не позволяет сделать практический вывод.

Диагноз ставят не по одному слову в отчёте, а по сово-
купности данных: симптомам, семейной истории, результа-
там осмотра и обследований, типу найденного варианта, его
медицинской значимости и соответствию клинической кар-
тине.

Миф третий. Если опасного варианта не нашли,
значит, наследственного риска нет

Отрицательный результат означает только, что в рамках
данного исследования конкретный вариант или набор вари-



 
 
 

антов не обнаружен. Если проверяли пять генов, это не рав-
но проверке всех возможных генов. Если метод не выявляет
некоторые крупные перестройки или участки ДНК, отрица-
тельный ответ не исключает изменения такого типа. А если
заболевание зависит от множества генов и факторов среды,
отсутствие одного варианта не отменяет остальные причины.

Фраза «ничего не нашли» всегда должна продолжаться
вопросом: «Что именно искали и насколько хорошо этот ме-
тод способен это обнаружить?»

Миф четвёртый. Любой результат одинаково поле-
зен для здоровья

Потребительское исследование может сообщить о вероят-
ной реакции на кофеин, особенностях усвоения некоторых
веществ или статистической связи с определённым призна-
ком. Это не делает его медицинским обследованием. Меди-
цинский тест предназначен для ответа на клинический во-
прос и должен рассматриваться вместе с другими данными
пациента.

Полезность результата определяется не количеством
строк в отчёте, а тем, способен ли он изменить решение. Ес-
ли вывод не подсказывает, что делать дальше, его познава-
тельная ценность может оказаться выше практической.

Миф пятый. Точность лаборатории автоматически
означает точность вывода

Лаборатория может безошибочно определить, какая бук-
ва ДНК находится в конкретной позиции, но вывод о риске



 
 
 

всё равно окажется ограниченным. Между техническим из-
мерением и медицинским заключением есть несколько сту-
пеней: выбор участка, качество образца, способность метода
увидеть определённый тип изменения, интерпретация вари-
анта и соответствие результата конкретному человеку.

Точный ответ на неверно поставленный вопрос остаётся
бесполезным.

Что находится между образцом и выводом
Для начала разложим наследственную информацию на че-

тыре уровня. Этого достаточно, чтобы читать большинство
описаний генетических исследований без специального сло-
варя.

Геном — весь генетический материал человека. В нём
есть участки, участвующие в создании белков, области, ре-
гулирующие работу генов, и большие фрагменты, чья роль
изучена не полностью. В бытовой речи геном часто называ-
ют «полной ДНК», но даже такое определение не означает,
что каждый его участок одинаково хорошо понятен науке.

Ген — участок ДНК, который участвует в создании опре-
делённого продукта или регулирует биологический процесс.
В теме наследственных заболеваний важно не только имя
гена, но и его функция, тип изменения и связь с конкрет-
ным заболеванием. Один и тот же ген может быть связан
с несколькими состояниями, а разные варианты в нём —
иметь совершенно разное значение.

Генетический вариант — конкретное отличие в ДНК.



 
 
 

Раньше для многих таких отличий использовали слово «му-
тация», но в медицинском отчёте чаще говорят «вариант»,
поскольку не всякое отличие является болезнетворным. Ва-
рианты бывают распространёнными и редкими, безвредны-
ми и потенциально значимыми, хорошо изученными и пока
неопределёнными.

Генотип — набор вариантов, обнаруженных у конкретно-
го человека. Фенотип — то, как эти особенности проявляют-
ся: например, показатели здоровья, особенности внешности,
реакция организма или наличие симптомов. Между геноти-
пом и фенотипом редко существует простая схема «один ва-
риант — один результат». На проявление признака влияют
другие гены, возраст, образ жизни, болезни, лекарства и слу-
чайные биологические процессы.

Анна может унаследовать вариант, связанный с повышен-
ным риском определённого состояния, но не иметь симпто-
мов в тридцать шесть лет. Другой человек с тем же вариан-
том может заболеть раньше или не заболеть вовсе. Это не
противоречие и не ошибка теста. Генетический результат ча-
сто описывает вероятность и механизм риска, а не заранее
написанное будущее.

Небольшая проверка реальности
Возьмите описание любого генетического теста, который

вы рассматриваете, и найдите в нём четыре ответа.
Что исследуют: один вариант, отдельные гены, панель,

множество участков или почти всю последовательность вы-



 
 
 

бранных областей.
Для чего исследуют: чтобы подтвердить или исключить

конкретное медицинское предположение, оценить риск, вы-
брать тактику наблюдения или просто получить общую ин-
формацию.

Что будет считаться положительным результатом: обнару-
жение определённого варианта, сочетания вариантов, диапа-
зона значений или статистического показателя.

Как результат изменит действия: потребуется ли консуль-
тация врача, дополнительное обследование, наблюдение, из-
менение профилактики — или ничего из этого.

Если по описанию услуги невозможно ответить на эти во-
просы, исследование ещё не выбрано. Пока выбран только
рекламный ярлык.

Три масштаба исследования
Представим ДНК как огромную библиотеку. Анализ от-

дельных участков — это проверка нескольких страниц по
заранее известным адресам. Панель — чтение нескольких
тематических разделов. Секвенирование — более широкое
чтение последовательности, но тоже не обязательно всей
библиотеки и не обязательно с одинаковой глубиной.

Анализ отдельных вариантов
Такой тест ищет конкретное изменение, о котором уже из-

вестно и которое имеет смысл именно в данной ситуации.
Например, у родственника обнаружен определённый пато-
генный вариант, и теперь членам семьи предлагают прове-



 
 
 

рить наличие того же варианта. В таком случае узкий анализ
может быть самым разумным: вопрос точный, результат по-
нятен, дальнейшая тактика заранее известна.

Но тот же формат будет недостаточным, если у Анны про-
сто есть семейная история заболевания, а конкретная причи-
на в семье никогда не устанавливалась. Отрицательный от-
вет по одному варианту ничего не скажет о других возмож-
ных вариантах.

Панель генов
Панель включает набор генов, связанных с определённым

заболеванием или группой состояний. При подозрении на
наследственную сердечную патологию в неё могут входить
разные гены, участвующие в работе сердечной мышцы, элек-
трической проводимости или обмене веществ. Точный со-
став зависит от лаборатории и клинической задачи.

Преимущество панели — сосредоточенность. Исследуют-
ся не все возможные участки, а те, для которых есть меди-
цинское обоснование. Это облегчает интерпретацию, хотя и
не устраняет неопределённость. Чем больше генов проверя-
ют, тем выше вероятность обнаружить вариант, значение ко-
торого пока неясно.

Панель имеет смысл, когда врач сформулировал круг воз-
можных заболеваний, а лаборатория способна качественно
исследовать соответствующие участки. Слово «расширен-
ная» само по себе не делает панель лучше. Иногда более
узкое исследование даёт более ясный ответ, чем чрезмерно



 
 
 

широкий анализ с большим количеством случайных нахо-
док.

Секвенирование
Секвенирование определяет порядок «букв» ДНК в вы-

бранной области. Оно может охватывать один ген, набор ге-
нов, все участки генома, кодирующие белки, или более ши-
рокий объём материала. Одно название метода без указания
охвата не даёт полного представления о результате.

При широком секвенировании можно обнаружить редкий
вариант, который изначально не искали. Это преимущество,
если клиническая картина не укладывается в одну гипоте-
зу. Но широкий поиск увеличивает число сложных находок:
вариантов с неясным значением, неожиданных сведений о
родстве или изменений, не связанных с исходным вопросом.

Кроме того, секвенирование не означает идеального про-
чтения каждой позиции. Одни участки покрываются хоро-
шо, другие — хуже. Некоторые типы изменений, например
крупные перестройки, повторы или изменения числа копий
участков, требуют специальных методов. Поэтому в отчёте
нужно искать не только название технологии, но и разделы
«Ограничения метода», «Неисследованные участки» и «Ка-
чество покрытия», если они предоставлены.

Анна позвонила в лабораторию и спросила не «Какой
у вас самый полный тест?», а: «Какие гены и типы вари-
антов входят в исследование? Что вы не сможете обнару-
жить? Предусмотрена ли консультация врача по значимо-



 
 
 

му результату?» Ответ оказался менее рекламным, зато по-
лезным. Выяснилось, что одна программа оценивает веро-
ятностные показатели по множеству распространённых ва-
риантов, а другая исследует панель генов, связанных с на-
следственными сердечными заболеваниями. Это были не два
уровня одной услуги, а два разных инструмента для разных
вопросов.

Медицинское и потребительское исследование
Разница между ними не сводится к тому, где человек сда-

ёт образец. Важны цель, отбор вариантов, правила интерпре-
тации, контроль качества и маршрут после получения ре-
зультата.

Медицинское исследование назначают или рекомендуют
в связи с конкретной клинической задачей. Оно может про-
водиться при симптомах, необычных результатах обследо-
ваний, семейной истории раннего заболевания или подозре-
нии на наследственный синдром. Результат оценивают в кон-
тексте истории человека. Если находка значима, она может
стать основанием для дополнительного обследования, на-
блюдения или консультации родственников.

Потребительское исследование обычно заказывают само-
стоятельно. Оно может быть рассчитано на информирова-
ние о вероятных особенностях организма, происхождении,
отдельных рисках или признаках. Такой тест способен дать
интересные сведения, но его выводы нельзя автоматически
превращать в диагноз или основание для самостоятельного



 
 
 

лечения.
Например, отчёт сообщает о «повышенной генетической

склонности к высокому уровню холестерина». Это не озна-
чает, что у человека уже есть гиперхолестеринемия. Нуж-
ны фактический анализ крови, оценка питания, массы тела,
лекарств, сопутствующих заболеваний и семейной истории.
Генетический показатель может усилить внимание к пробле-
ме, но не заменяет измерение самого показателя.

Дмитрий, брат Анны, отреагировал привычно:
— Если всё равно нужно сдавать обычные анализы, зачем

платить за генетический?
— Потому что генетика и анализ крови отвечают на раз-

ные вопросы, — сказала Анна. — Один показывает текущее
состояние, другой может объяснить часть предрасположен-
ности или помочь понять, что проверять внимательнее.

— А если генетика ничего не найдёт?
— Это тоже не отменит обычного наблюдения. Просто у

нас будет меньше информации по тем вариантам, которые
искали.

Скептицизм Дмитрия был не полностью ошибочным. Ге-
нетический тест действительно не всегда добавляет пользу.
Если результат не изменит медицинское решение, дорогое
исследование может оказаться способом получить ещё один
показатель без понятного применения. Но и противополож-
ная позиция — считать любой генетический отчёт маркетин-
гом — слишком груба. Его значение зависит от точности во-



 
 
 

проса.
Случайная находка: информация, которую не иска-

ли
При широком исследовании можно обнаружить вариант,

не связанный с первоначальной причиной обращения. На-
пример, человек проверяет наследственную причину повы-
шенного давления, а в ходе анализа выявляется вариант, ко-
торый может быть связан с другим наследственным состо-
янием. Такая информация называется случайной находкой:
она появилась в процессе поиска, но не была его исходной
целью.

Случайная находка не равна диагнозу. Её нужно подтвер-
дить, проверить качество определения и оценить медицин-
скую значимость. Иногда она требует консультации специ-
алиста и дополнительного обследования, иногда оказывает-
ся вариантом с неопределённым значением, о котором пока
нельзя делать практические выводы.

Перед медицинским исследованием полезно узнать, как
лаборатория обращается с такими результатами. Сообщает
ли она о находках, которые могут иметь клиническое значе-
ние? Кто объясняет их пациенту? Нужно ли заранее согла-
совать получение дополнительной информации? Как защи-
щаются данные?

Для Анны этот вопрос оказался эмоционально сложнее,
чем она ожидала. Ей хотелось знать всё, но одновременно
она боялась узнать то, к чему не была готова. Елена, врач-ге-



 
 
 

нетик, предложила разделить любопытство и медицинскую
необходимость:

— На каждый дополнительный факт нужна способность
его проверить и понять, что с ним делать. Если находка не
подтверждена или её значение неизвестно, она может доба-
вить тревогу, но не добавить решений.

— Значит, широкий тест хуже?
— Нет. Он может быть полезнее, если исходный вопрос

сложный и возможных вариантов много. Но ширина поиска
увеличивает ответственность за интерпретацию. Это не рас-
ширенная версия развлечения, а другой объём информации.

Чувствительность и специфичность без лаборатор-
ной математики

Чтобы понять границы результата, нужно различать два
качества теста.

Чувствительность показывает, насколько часто метод об-
наруживает искомый вариант или состояние, когда они дей-
ствительно присутствуют. Если чувствительность недоста-
точна, часть реальных случаев будет пропущена. Такой про-
пуск называют ложноотрицательным результатом.

Специфичность показывает, насколько часто тест не вы-
даёт положительный результат, когда искомого варианта или
состояния нет. Если специфичность недостаточна, возмож-
ны ложноположительные результаты.

Эти понятия описывают способность теста различать си-
туации, но не отвечают на вопрос о вероятности именно



 
 
 

для конкретного человека. Для этого важна исходная веро-
ятность — например, семейная история, симптомы, возраст
и результаты других обследований.

Простой пример: допустим, в определённой группе забо-
левание встречается редко. Даже достаточно хороший тест
при массовом применении может дать несколько положи-
тельных результатов людям, у которых заболевания нет. По-
ложительный ответ в таком случае потребует подтвержде-
ния, а не немедленного вывода.

В генетике есть дополнительные особенности. Тест мо-
жет надёжно определить распространённый вариант, но ху-
же выявлять редкие изменения определённого типа. Он мо-
жет быть технически точным для одного участка и неприме-
нимым к другому. Результат может зависеть от того, анали-
зировалась ли кровь, слюна или другой биологический мате-
риал, а также от качества образца.

Поэтому полезно разделять три вопроса.
Первый: правильно ли лаборатория прочитала данный

участок ДНК?
Второй: способен ли метод увидеть именно тот тип изме-

нения, который может быть причиной состояния?
Третий: что означает найденный вариант для здоровья

этого человека?
На первый вопрос отвечает техническая часть анализа. На

второй — описание метода и его ограничений. На третий
— медицинская интерпретация, основанная на научных дан-



 
 
 

ных и клиническом контексте. Нельзя заменить все три во-
проса одним словом «точность».

Упражнение «Перевод с языка отчёта»
Представьте, что вы получили строку: «Обнаружен вари-

ант в гене X, ассоциированный с повышенным риском забо-
левания Y».

Переведите её в четыре более строгие фразы.
Что найдено: конкретный вариант или только статистиче-

ский показатель?
Насколько он изучен: считается ли он патогенным, веро-

ятно значимым, неопределённым или доброкачественным?
Для кого действует вывод: для всех носителей, для носи-

телей при определённых условиях или только как небольшое
изменение статистической вероятности?

Что делать: нужно ли подтверждать результат независи-
мым методом, проходить обследование, обсуждать его с вра-
чом, проверять родственников?

Если отчёт не даёт этих сведений, его нельзя безопасно
интерпретировать только по цвету шкалы, проценту риска
или слову «повышенный».

Почему отсутствие варианта не отменяет риск
У этого правила несколько причин.
Во-первых, заболевание может быть вызвано не одним ва-

риантом. В одном и том же гене существуют разные измене-
ния, а в разных генах — разные механизмы. Анализ, направ-
ленный на известный вариант, не проверяет все остальные



 
 
 

автоматически.
Во-вторых, метод может не видеть определённый тип из-

менений. Обычный формат исследования способен хорошо
находить небольшие замены букв, но не все крупные пе-
рестройки, повторяющиеся последовательности или измене-
ния числа копий. Для них нужны специальные алгоритмы и
подтверждающие методы.

В-третьих, часть заболеваний многофакторна. На риск
влияют многочисленные распространённые варианты, каж-
дый со своим небольшим вкладом, а также давление, уро-
вень холестерина, курение, сон, питание, физическая актив-
ность, возраст и другие обстоятельства. Отсутствие одного
редкого варианта не отменяет накопленный риск.

В-четвёртых, научные знания меняются. Вариант, кото-
рый сегодня классифицируют как неопределённый, через
несколько лет может получить более ясную оценку. И наобо-
рот, первоначальное предположение о его значимости может
не подтвердиться. Поэтому некоторые отчёты нельзя вос-
принимать как окончательный приговор на всю жизнь.

В-пятых, сам вопрос может быть поставлен не там, где на-
ходится причина. Человек проверяет генетический риск ин-
фаркта, а основным фактором оказывается давно не изме-
рявшееся артериальное давление или высокий уровень ли-
попротеинов. Генетический тест не заменяет поиск наиболее
вероятных и управляемых причин.

Живой разбор: один семейный риск и два разных



 
 
 

ответа
В семье Анны отец перенёс инфаркт в пятьдесят два го-

да, а его брат умер от сердечного приступа ещё раньше. В
семейных разговорах это объясняли «слабым сердцем». Ан-
на не знала точных диагнозов, результатов обследований и
причин смерти. Она решила начать с генетического теста.

На первом шаге Елена не стала выбирать услугу по чис-
лу генов. Она восстановила семейную историю: кто болел, в
каком возрасте, были ли инсульты, внезапные смерти, нару-
шения ритма, очень высокий холестерин, операции, похожие
случаи у женщин и мужчин. Выяснилось, что у отца Анны в
молодости неоднократно фиксировали очень высокий холе-
стерин, но документы не сохранились.

Затем возникли два возможных сценария.
Если у отца или другого заболевшего родственника удаст-

ся обнаружить конкретный патогенный вариант, для Анны
разумным станет целевой анализ на этот вариант. Положи-
тельный результат будет значим в контексте семейной наход-
ки. Отрицательный результат резко снизит вероятность уна-
следовать именно этот семейный вариант, хотя не отменит
обычный контроль здоровья.

Если семейный вариант неизвестен, потребуется более
широкий подход: врач может рассмотреть панель генов, свя-
занных с наследственными нарушениями обмена липидов
или другими состояниями, исходя из реальной клинической
картины. Отрицательный результат тогда не будет означать



 
 
 

«наследственной причины нет». Он будет означать: в прове-
ренных генах и доступных для данного метода типах вари-
антов ничего убедительного не обнаружено.

Елена отдельно обсудила с Анной потребительский тест,
который обещал «оценку сердечно-сосудистого профиля»
на основании большого числа распространённых вариантов.
Такой результат мог стать дополнительной информацией, но
не заменял медицинскую оценку семейной истории и анали-
зов. Он не отвечал на вопрос о редком наследственном за-
болевании с той же точностью, что клиническая панель.

Анна спросила:
— А если широкий тест покажет низкий риск, я смогу

перестать тревожиться?
— Низкий расчётный риск не отменяет семейную исто-

рию и реальные показатели организма, — ответила Елена.
— Генетическая вероятность — только один слой информа-
ции. У вас есть измеряемые факторы, и ими можно управ-
лять независимо от результата.

— Тогда какой смысл искать?
— Если тест обнаружит значимый вариант, он может

уточнить наблюдение и дать информацию родственникам.
Если не обнаружит, это сузит одну из гипотез, но не закроет
тему. Смысл не в том, чтобы получить окончательное «да»
или «нет» на всю жизнь, а в том, чтобы принять более точное
решение, чем без него.

После консультации Анна сначала сдала обычные анали-



 
 
 

зы и собрала медицинские сведения о родственниках. Это
изменило её отношение к тесту. Она больше не покупала
«полную карту ДНК», а выбирала исследование под конкрет-
ную задачу. В её записи появились три строки.

Исходный вопрос: есть ли у меня вариант, связанный с
наследственным нарушением, которое может объяснить се-
мейную историю?

Метод: исследование панели соответствующих генов с
указанием типов изменений, которые лаборатория выявляет
и не выявляет.

Действие после результата: подтверждение значимой на-
ходки и консультация врача; при отрицательном результа-
те — продолжение обычной профилактики и оценка других
факторов риска.

Это и есть корректная постановка эксперимента. В ней
нет обещания узнать всё. Зато есть понятные границы и за-
ранее определённые действия.

Типичные сбои при чтении результата
Первый сбой — спутать «исследовано» и «обнаружено».

В отчёте может быть перечислено множество генов, но это
не означает, что во всех них одинаково полно проверены все
типы изменений.

Второй — считать любой вариант опасным. Вариант мо-
жет быть обычным для здоровых людей, иметь неопределён-
ное значение или быть связанным лишь с небольшим изме-
нением вероятности, а не с заболеванием.



 
 
 

Третий — принять процент за личный прогноз. Форму-
лировка «риск выше на 20 процентов» может означать отно-
сительное изменение статистической вероятности, а не ве-
роятность заболеть именно на 20 процентных пунктов. Без
исходного риска такая цифра легко вводит в заблуждение.

Четвёртый — принимать решение по неподтверждённой
находке. Значимый медицинский результат иногда подтвер-
ждают другим методом или в другой лаборатории, особенно
если он может привести к обследованию, операции, лекар-
ственной терапии или тестированию родственников.

Пятый — использовать отрицательный результат как раз-
решение ничего не проверять. Даже при качественном ана-
лизе остаются неисследованные механизмы, факторы среды
и обычные причины заболеваний.

Шестой — передавать отчёт родственникам без объясне-
ния. Семейная генетическая информация касается не только
одного человека. Сообщение «у меня нашли опасный ген»
может напугать близких, хотя в отчёте был вариант неопре-
делённого значения. Безопаснее передать точную формули-
ровку и рекомендовать родственнику самостоятельно обра-
титься за консультацией, а не требовать от него срочно сда-
вать такой же тест.

Короткая карта для любой лаборатории
Перед заказом исследования найдите в договоре или опи-

сании услуги следующие пункты.
Какая биологическая проба используется и как оценива-



 
 
 

ется её качество.
Какие гены или участки исследуются.
Какие типы генетических вариантов способен обнаружи-

вать метод.
Какие участки или варианты могут остаться незамечен-

ными.
Как лаборатория классифицирует найденные варианты.
Отличается ли исследование для медицинских целей от

информационного отчёта.
Кто объясняет клинически значимый результат.
Нуждается ли положительный результат в подтвержде-

нии.
Что произойдёт с генетическими данными и кто получит

к ним доступ.
Последний вопрос относится уже не к биологии, а к ответ-

ственности. Генетический отчёт содержит чувствительную
информацию о человеке и потенциально о его родственни-
ках. Перед передачей образца нужно понимать условия хра-
нения, сроки, порядок удаления данных и правила использо-
вания результата. Решение о тесте включает не только цену
анализа, но и цену возможной информации.

Что следует за измерением
Генетический тест не измеряет «судьбу» и не выдаёт го-

товую инструкцию для жизни. Он определяет конкретные
участки ДНК или рассчитывает показатель на основании вы-
бранной модели. Затем специалист сопоставляет результат с



 
 
 

качеством метода, научными данными, семейной историей и
текущим состоянием человека.

Геном — масштаб материала. Ген — функциональный
участок. Вариант — отличие в ДНК. Генотип — набор та-
ких особенностей, а фенотип — их проявление вместе с вли-
янием среды и другими причинами. Панель и секвенирова-
ние отличаются шириной поиска, но ни один метод не ви-
дит абсолютно всё. Медицинский и потребительский тесты
различаются не только местом заказа, но и задачей, интер-
претацией и последствиями. Чувствительность и специфич-
ность описывают качество различения, однако не заменяют
клиническое мышление. А отрицательный результат всегда
ограничен тем, что именно проверяли.

Анна сохранила в телефоне не скриншот с цветной шка-
лой, а одну страницу с описанием теста, ограничениями ме-
тода и планом дальнейших действий. Дмитрий всё ещё счи-
тал генетику переоценённой, но теперь задавал более точный
вопрос:

— Если результат ничего не решает, зачем его получать?
Именно этот вопрос и должен появляться до заказа ана-

лиза. Не после того, как человек увидел тревожное слово в
отчёте, не после пересылки результата родственникам и не
после самостоятельной отмены или начала лечения.

Генетическое исследование начинается не с пробирки и
не с личного кабинета. Оно начинается с определения того,
что именно нужно измерить и какое решение последует за



 
 
 

каждым возможным ответом. В следующей главе мы просле-
дим путь образца от момента сдачи до появления отчёта: где
возникают технические ограничения, какие этапы проходит
материал и почему результат нельзя оценивать отдельно от
способа его получения.



 
 
 

 
От образца до отчета

 
До этого мы разделили два вопроса, которые часто сли-

ваются в рекламном обещании: что именно человек хочет
узнать и что конкретный метод действительно способен из-
мерить. Теперь проследим путь результата в обратную сторо-
ну — от красивой строки в отчёте к пробирке, лабораторной
процедуре и исходным данным. Именно здесь обнаружива-
ется большинство практических ограничений: иногда про-
блема в образце, иногда в идентификации, иногда в качестве
метода, а иногда — в том, что один и тот же генетический
вариант по-разному оценивают в разных контекстах.

Анна заказала тест после очередного семейного разгово-
ра. Её отец перенёс инфаркт в пятьдесят два года, а дядя
— ещё раньше. В заявке она отметила «сердечно-сосудистые
риски», но в глубине души хотела получить более опреде-
лённый ответ: есть ли у неё наследственная причина, кото-
рую нельзя исправить образом жизни.

Через несколько дней ей пришло письмо с инструкцией
собрать слюну. Анна прочитала её на бегу, выпила кофе, по-
чистила зубы и только потом вспомнила о наборе. В инструк-
ции говорилось: перед сбором нельзя есть, пить, курить и
пользоваться жевательной резинкой. Анна решила, что раз
образец нужен всего один, небольшое отклонение не имеет
значения.



 
 
 

В тот же вечер брат Дмитрий спросил:
— Ты правда думаешь, что эта пробирка расскажет, по-

чему у папы был инфаркт?
— Не знаю. Но если тест покажет риск, я хотя бы буду

внимательнее.
— А если не покажет?
Анна не ответила. Она уже представляла два неприятных

сценария. В первом отчёт сообщит о высоком риске, и теперь
любое покалывание в груди будет казаться предупреждени-
ем. Во втором тест ничего не найдёт, и она решит, что се-
мейная история не имеет значения. Оба варианта зависели
не только от её генов, но и от того, как образец соберут, об-
работают, сопоставят с базами и переведут в понятные слова.

От слюны до материала для анализа
Слюна — не чистый раствор ДНК. В ней есть клетки сли-

зистой оболочки рта, микроорганизмы, остатки пищи, слизь
и химические примеси. Для многих бытовых генетических
тестов этого достаточно: лаборатория выделяет ДНК из кле-
точного материала, а затем анализирует выбранные участки.
Но «достаточно» не означает «неважно, как именно собрали
образец».

Мазок с внутренней стороны щеки устроен примерно так
же. Специальным тампоном собирают клетки эпителия. Для
лаборатории ценны именно они, а не сам факт, что тампон
побывал во рту. Если провести тампоном слишком быстро,
недостаточно плотно или не по той стороне щеки, клеток мо-



 
 
 

жет оказаться мало. Если тампон коснётся посторонней по-
верхности, в образец попадут загрязнения.

Сигнал: инструкция кажется простой, но в ней есть
несколько условий — пауза перед сбором, запрет на воду
или чистку зубов, необходимость высушить тампон, правила
хранения и отправки.

Что это значит: лаборатория зависит не от внешнего вида
пробирки или тампона, а от количества и сохранности кле-
точного материала. Даже полная пробирка слюны может ока-
заться непригодной, если в ней недостаточно человеческой
ДНК или слишком много примесей.

Что делать: перед сбором прочитайте инструкцию цели-
ком и выберите время, когда сможете выполнить процеду-
ру без спешки. Не пытайтесь «улучшить» образец дополни-
тельным количеством слюны, не переливайте содержимое в
другую ёмкость и не используйте бытовой контейнер.

Перед мазком обычно нельзя есть, пить, курить, чистить
зубы и пользоваться средствами для полоскания рта в тече-
ние указанного в инструкции времени. Конкретный интер-
вал зависит от набора. Если инструкция лаборатории отли-
чается от общих рекомендаций, ориентируйтесь именно на
неё: под этот реагент, тампон и способ выделения ДНК раз-
работана соответствующая процедура.

После сбора важны ещё три вещи.
Во-первых, закройте образец так, как указано производи-

телем. Крышка, пробирка и тампон должны соответствовать



 
 
 

друг другу. Самодельная замена может нарушить стериль-
ность и маркировку.

Во-вторых, дайте тампону высохнуть, если это предусмот-
рено инструкцией. Влажный тампон в закрытом контейне-
ре может способствовать разрушению материала или росту
микроорганизмов. Но сушить его на батарее, под прямыми
солнечными лучами или рядом с бытовой химией нельзя:
высокая температура и посторонние вещества способны по-
вредить образец.

В-третьих, не храните материал дольше рекомендованно-
го срока. Если отправка задержалась, не пытайтесь самосто-
ятельно решить, пригоден ли образец. Уточните в лаборато-
рии, допустимы ли такой срок и условия хранения.

Анна обнаружила ещё одну деталь. В наборе лежали две
наклейки: одна для пробирки, другая для формы заказа.
Сначала она хотела подписать их именем — «Анна», — но
увидела требование использовать код образца. Это не бюро-
кратическая мелочь. Код связывает биологический матери-
ал с конкретной заявкой, а не с человеком, у которого в базе
может оказаться такое же или похожее имя.

Проверка реальности перед сбором
Перед тем как открыть набор, ответьте на четыре вопроса.
1. Какой именно материал нужно собрать: слюну, мазок,

кровь или другой образец?

2. Сколько времени до процедуры нельзя есть, пить, ку-



 
 
 

рить, чистить зубы или пользоваться средствами для полос-
кания?

3. Что делать с образцом после сбора: высушить, охла-
дить, хранить при комнатной температуре или сразу пере-
дать?

4. Как сообщить лаборатории, что при сборе была нару-
шена инструкция?

Если на один из вопросов нет ответа, не начинайте про-
цедуру «по аналогии» с другим тестом. Разные лаборатории
используют разные консерванты, контейнеры и требования
к транспортировке.

Идентификация: чей именно это образец
Самый технически качественный анализ бесполезен, если

лаборатория не может уверенно ответить на базовый вопрос:
кому принадлежит пробирка.

В медицинской практике образец идентифицируют по
нескольким признакам: данным клиента, уникальному коду,
сопроводительным документам и внутренней маркировке. В
зависимости от исследования могут потребоваться паспорт-
ные данные, медицинская документация, информированное
согласие, направление врача или сведения о родственниках.
Для бытового теста набор документов обычно проще, но
принцип остаётся тем же: образец должен однозначно свя-
зываться с конкретным заказом.



 
 
 

Сигнал: сервис просит прислать биоматериал без понят-
ного кода, предлагает подписать пробирку только именем
или не объясняет, как исправить ошибку в анкете.

Что это значит: возрастает риск сбоя при регистрации об-
разца. Ошибка может произойти не только в лаборатории.
Клиент сам способен перепутать пробирки членов семьи, на-
клеить не ту этикетку или отправить образец, который не со-
ответствует данным в личном кабинете.

Что делать: до отправки сверьте код на пробирке, упаков-
ке и в заявке. Если тесты сдают несколько членов семьи, со-
бирайте образцы по одному, не складывайте открытые про-
бирки рядом и сразу убирайте каждый готовый образец в от-
дельный пакет.

Особенно осторожно нужно обращаться с семейными на-
борами. Анна решила: раз уж она проходит тест, можно за-
одно проверить Дмитрия. Брат согласился, но собрал свой
мазок через несколько минут после неё. Пробирки лежали
на кухонном столе. Обе были прозрачными, а наклейки Ан-
на собиралась приклеить позже.

Елена, врач-генетик, впоследствии сказала ей:
— В лаборатории есть процедуры контроля, но они не за-

меняют правильную маркировку дома. Если образцы пере-
путали ещё до регистрации, прибор этого не узнает.

В этом состоит один из неприятных моментов генетиче-
ского тестирования. Лаборатория может подтвердить, что
получила качественный человеческий генетический матери-



 
 
 

ал, но не всегда может доказать, что он принадлежит именно
тому человеку, чьё имя указано в анкете. В некоторых ме-
дицинских ситуациях личность дополнительно подтвержда-
ют документами, присутствием пациента или сравнением с
другими образцами. Для дистанционного потребительского
теста уровень идентификации может быть иным. Это нужно
выяснить до оплаты — особенно если результат планируется
использовать для лечения, обследования родственников или
юридически значимой процедуры.

Документы выполняют и другую функцию: фиксируют со-
гласие и цель исследования. Генетические данные относят-
ся к чувствительной информации. В российском контексте
важно прочитать, на что именно соглашается человек при
заказе: только на проведение конкретного анализа или также
на хранение образца, использование обезличенных данных
в исследованиях, передачу информации подрядчикам и по-
лучение дополнительных уведомлений. Условия обработки
персональных данных должны быть понятны не только юри-
сту. Если в форме согласия перечислены разные цели, про-
верьте, можно ли отказаться от необязательных.

Сигнал: в рекламной форме говорится о «полной рас-
шифровке генома», а в документах неясно, какой материал
исследуют, как долго его хранят и кому могут передать дан-
ные.

Что это значит: рекламное описание и фактическая про-
цедура могут различаться по масштабу. Образец могут ис-



 
 
 

пользовать для нескольких панелей, а данные — хранить
дольше, чем человек предполагал.

Что делать: сохраните копию согласия, описания теста и
условий обработки данных, действовавших на момент зака-
за. Если формулировка непонятна, запросите разъяснение
до отправки материала. Вопрос о хранении образца не менее
важен, чем вопрос о сроке готовности отчёта.

Лаборатория: результат рождается не в одном при-
боре

После регистрации образец проходит несколько этапов.
Их названия и последовательность зависят от метода, но об-
щая логика обычно такова: подтверждение поступления, вы-
деление ДНК, оценка её количества и качества, подготовка
материала, измерение выбранных участков, проверка дан-
ных и техническое заключение.

На этапе выделения из образца получают ДНК. Затем про-
веряют, достаточно ли её и нет ли в ней примесей, меша-
ющих анализу. Если речь идёт о мазке или слюне, лабора-
тория может обнаружить низкую концентрацию человече-
ской ДНК, сильное загрязнение или разрушение материала.
В такой ситуации добросовестный лабораторный протокол
не должен превращать сомнительный сигнал в уверенный
результат.

Сигнал: лаборатория сообщает, что «образец не прошёл
контроль качества», «материала недостаточно», «не удалось
получить пригодный генетический профиль», или предлага-



 
 
 

ет повторить сбор.
Что это значит: проблема чаще всего связана с образцом

или технической подготовкой, а не с «отсутствием генов»
и не с особенностями организма. Непригодный образец не
означает, что у человека нет исследуемых вариантов.

Что делать: уточните, на каком этапе возник сбой и предо-
ставляется ли повторный набор бесплатно. Если повторный
материал собирают тем же способом, выясните, что нужно
изменить: время без еды, технику мазка, условия хранения
или доставку.

Контроль качества не означает, что лаборатория проверя-
ет каждую возможную ошибку в вашей жизни. Он отвечает
на более узкие вопросы: достаточно ли материала, корректно
ли прошла реакция, получены ли данные нужной точности,
нет ли признаков загрязнения или недостаточного покрытия
исследуемых участков. Для разных методов используют раз-
ные показатели качества.

Например, при анализе отдельных вариантов важно, что-
бы выбранные позиции были прочитаны надёжно. При ис-
следовании большого числа участков значение имеет полно-
та покрытия: какая доля нужных позиций действительно из-
мерена и с какой глубиной. При секвенировании лаборато-
рия получает множество фрагментов последовательности и
собирает их с помощью вычислительной обработки. Если от-
дельный участок представлен слишком малым количеством
данных, его могут пометить как ненадёжный или исключить.



 
 
 

В отчёте бытового теста эти технические детали иногда
сводят к одной строке: «образец принят» или «результат го-
тов». Это удобно, но скрывает важное различие между дву-
мя фразами:

«По данному варианту получен результат».
«По данному варианту ничего не выявлено».
Первая означает, что позиция была измерена и интерпре-

тирована. Вторая может означать истинное отсутствие иско-
мого варианта, но только если позицию действительно иссле-
довали с достаточным качеством. Если участок не удалось
прочитать, корректная формулировка — «не определено»,
«нет данных» или «результат неинформативен», а не «вари-
анта нет».

Анна увидела в отчёте раздел о наследственных сердеч-
но-сосудистых рисках. В одной строке было написано: «Па-
тогенный вариант не обнаружен». Она сразу переслала эту
фразу Дмитрию.

— Ну вот, значит, причина не генетическая, — сказал он.
Елена остановила их уже на первом приёме:
— Какой именно ген или набор генов исследовали? Каким

методом? Все ли участки были доступны для анализа? И что
именно лаборатория называет патогенным вариантом?

Эти вопросы не означали, что отчёт плохой. Они возвра-
щали его к правильному масштабу. Проверка нескольких
вариантов не равна исследованию всех возможных наслед-
ственных причин ранних сердечно-сосудистых событий. Да-



 
 
 

же широкая панель не охватывает весь спектр вариантов и
не отменяет медицинской оценки семейной истории.

Когда данные превращаются в заключение
Лабораторный прибор выдаёт не готовую судьбу и даже не

всегда готовый медицинский вывод. Сначала формируется
массив технических данных: какие позиции прочитаны, ка-
кие варианты обнаружены, насколько уверенно, есть ли про-
пуски. Затем эти данные сопоставляют с референсными све-
дениями и переводят в категории, понятные врачу или кли-
енту.

Референсная база — это набор данных, с которым срав-
нивают наблюдаемый вариант или частоту признака. В ней
могут учитываться сведения о популяциях, ранее описанные
клинические наблюдения, научные публикации и внутрен-
ние критерии лаборатории. Такая база помогает понять, на-
сколько вариант распространён, встречался ли он у людей
с определённым заболеванием и есть ли доказательства его
влияния.

Сигнал: в отчёте указано «повышенный риск», но не объ-
яснено, с какой группой сравнивали человека, каков абсо-
лютный риск и насколько надёжны доказательства.

Что это значит: слово «повышенный» описывает сравне-
ние, но не говорит, насколько изменяется вероятность для
конкретного человека. Смысл заключения зависит и от ре-
ференсной группы, и от качества доказательств.

Что делать: запросите три уточнения — по сравнению



 
 
 

с кем рассчитан показатель, каковы исходный и расчётный
риски и на каких данных основана интерпретация.

Например, вариант может встречаться с разной частотой
в разных популяциях. Если алгоритм построен преимуще-
ственно на данных одной группы, его точность для людей с
другой наследственной историей может быть ниже. Это не
обязательно делает результат бесполезным, но должно быть
отражено в ограничениях.

Есть и другой уровень сложности. Лаборатория может об-
наружить изменение в ДНК, но не знать, что оно означает. В
отчёте такой результат иногда называют вариантом неопре-
делённого значения. Это не диагноз, не доказательство бо-
лезни и не повод начинать лечение. Это указание на пробел
в знаниях: данных пока недостаточно, чтобы уверенно отне-
сти находку к опасным или безвредным.

Дмитрий как раз ожидал от теста бинарного ответа.
— Либо вариант есть, либо его нет. Что значит «пока

непонятно»?
— Генетика не обязана давать ответ в формате выключа-

теля, — сказала Елена. — Иногда лаборатория видит изме-
нение, но доказательств его клинического значения недоста-
точно. Нельзя заполнять пробел тревогой.

Референсные базы обновляются. Появляются новые ис-
следования, меняются критерии классификации, уточняется
связь между вариантом и заболеванием. Поэтому один и тот
же результат со временем может получить другую интерпре-



 
 
 

тацию. Это не всегда признак ошибки. Но если вывод влияет
на медицинское решение, обновление должно происходить
не самопроизвольно в личном кабинете, а через понятную
процедуру: повторную консультацию, подтверждающий ана-
лиз или пересмотр отчёта по запросу.

Сроки: ожидание не всегда означает проблему
Анна рассчитывала получить результат за семь дней. На

восьмой день статус заказа не изменился. На десятый она на-
писала в поддержку, а на одиннадцатый позвонила. Ей отве-
тили, что образец поступил и находится «в работе».

Задержка вызвала подозрения: либо лаборатория нашла
что-то опасное, либо образец потеряли. Оба предположения
были эмоционально понятны, но технически не следовали из
самого срока.

Продолжительность анализа зависит от нескольких при-
чин.

Во-первых, от типа метода и числа исследуемых участков.
Проверить небольшой набор заранее выбранных вариантов
быстрее, чем обработать панель из множества генов или про-
читать последовательность целиком в заявленном объёме.

Во-вторых, от повторов. Если контроль качества пока-
зывает недостаточную надёжность, лаборатория может по-
вторить выделение ДНК, подготовку реакции или измере-
ние. Повтор увеличивает срок, но иногда повышает досто-
верность.

В-третьих, от очереди и логистики. Образец нужно при-



 
 
 

нять, зарегистрировать, доставить в лабораторию, обрабо-
тать и связать с отчётом. Доставка до лаборатории и обрат-
ная передача результата занимают отдельное время.

В-четвёртых, от интерпретации. Технические данные
можно получить быстрее, чем проверить найденный вариант
по нескольким источникам, оценить его медицинскую значи-
мость и подготовить заключение. Особенно это касается ис-
следований, в которых обнаружены редкие или неоднознач-
ные изменения.

Сигнал: срок прошёл, но сервис не сообщает, на каком
этапе находится образец, или переносит дату без объясне-
ния.

Что это значит: задержка может быть обычным следстви-
ем технологического процесса, но отсутствие прозрачной
коммуникации уже является проблемой сервиса.

Что делать: запросите номер образца, дату его регистра-
ции, текущий этап, причину переноса и новый срок. Если об-
разец признан непригодным, попросите оформить это имен-
но так, а не оставлять заказ в неопределённом статусе.

Не нужно считать длинный срок признаком более точно-
го результата, а короткий — признаком поверхностного ана-
лиза. Срок сам по себе не говорит ни о качестве метода, ни
о клинической ценности вывода. Его можно использовать
только как повод проверить, что процесс движется и лабора-
тория соблюдает заявленную процедуру.

Полевой алгоритм: где искать сбой



 
 
 

Если результат не получен или вызывает сомнения, полез-
но идти по цепочке, не перескакивая сразу к выводу «тест
бесполезен».

Если образец ещё не зарегистрирован, проверьте достав-
ку, код отправления, соответствие данных и свяжитесь с ла-
бораторией. Не отправляйте второй образец, пока не выяс-
нили судьбу первого: два заказа могут создать дополнитель-
ную путаницу.

Если образец зарегистрирован, но анализ не начат, уточ-
ните, нужна ли дополнительная информация, оплата, согла-
сие или медицинский документ. Для некоторых исследова-
ний лаборатория не может перейти к обработке без подтвер-
ждения цели теста.

Если лаборатория сообщает о низком качестве, запроси-
те повторный сбор и точную причину. При слюне это может
быть недостаток клеточного материала или загрязнение. При
мазке — слишком малое количество материала, нарушение
сушки или хранения. Если повторный образец снова непри-
годен, выясните, не требуется ли другой тип материала, на-
пример кровь, и кто принимает такое решение.

Если технический результат готов, но медицинского вы-
вода нет, проверьте, что именно было заказано. Не каждая
лаборатория обязана интерпретировать обнаруженные вари-
анты как диагноз. Иногда нужен отдельный этап консульта-
ции врача-генетика.

Если в отчёте есть пропуски, пометки «не определено»



 
 
 

или «неинформативно», не заменяйте их словом «отрица-
тельно». Спросите, какие позиции не удалось исследовать и
влияет ли это на ответ по исходному вопросу.

Если результат противоречит личной или семейной исто-
рии, не выбирайте автоматически один из двух источников
как «правильный». Сообщите врачу о семейных случаях, ди-
агнозах, возрасте их возникновения и имеющихся медицин-
ских документах. Возможно, исследовали не тот ген, не тот
вариант или не тот тип наследственного риска.

Неинформативный результат: это не проигрыш
Неинформативный результат означает, что по этому ана-

лизу нельзя сделать нужный вывод. Причины бывают разны-
ми, и от них зависит следующий шаг.

Первая причина — недостаток или плохое качество об-
разца. Тогда разумно повторить сбор, соблюдая инструкцию,
или выбрать другой материал.

Вторая — техническое ограничение метода. Например,
исследование охватывает не все типы генетических измене-
ний. При отрицательном результате это может означать лишь
отсутствие тех вариантов, которые данный метод способен
обнаружить.

Третья — отсутствие достаточных данных для интерпре-
тации. Лаборатория могла увидеть изменение, но не иметь
оснований назвать его клинически значимым.

Четвёртая — неверно сформулированный исходный во-
прос. Человек хотел проверить причину конкретного забо-



 
 
 

левания, а заказал общий потребительский профиль. В ре-
зультате приходит много характеристик, но нет ответа на ме-
дицинскую задачу.

Пятая — недостаток медицинской информации. Для ин-
терпретации иногда важны диагноз, возраст начала симпто-
мов, результаты обследований и сведения о родственниках.
Без них вариант оценивается слишком приблизительно.

Анна пришла к Елене с вопросом: «Если тест не нашёл
наследственную причину, что теперь?» Врач попросила её
составить семейную схему: кто болел, в каком возрасте, ка-
кие диагнозы были подтверждены, были ли случаи внезап-
ной смерти, инсульта и нарушений липидного обмена. Ока-
залось, что формулировка «сердечные проблемы» объеди-
няла разные истории. У отца был инфаркт на фоне длитель-
ного курения, у дяди — заболевание, связанное с выражен-
ным нарушением липидного обмена, а ещё один родствен-
ник умер внезапно, но медицинских документов не сохра-
нилось.

После этого вопрос изменился. Анна больше не искала
подтверждения одной тревожной гипотезе. Она выясняла,
какой риск действительно требует медицинской проверки и
какой анализ способен его оценить.

Что делать с неинформативным результатом на
практике

Сначала сохраните полный отчёт, а не только краткое ре-
зюме. Нужны название теста, метод, дата, список исследо-



 
 
 

ванных генов или вариантов, ограничения, технические по-
метки и версия интерпретации.

Затем запросите у лаборатории письменное поясне-
ние:

какой этап не дал результата;
был ли образец непригоден или метод не охватывал нуж-

ный участок;

можно ли повторить анализ из нового материала;

нужен ли другой метод;

требуется ли подтверждение находки независимым иссле-
дованием;

кто и как будет пересматривать результат при появлении
новых данных.

Если тест связан с заболеванием, семейной историей или
решением о лечении, следующий шаг лучше выбирать с вра-
чом-генетиком, а не по подсказке из рекламного кабинета.
Врач может решить, что достаточно наблюдения и стандарт-
ной профилактики, что нужен другой лабораторный метод
или что генетический тест сейчас не даст дополнительной
информации.

Не следует самостоятельно начинать лечение, отменять
препараты, проходить инвазивные обследования или сооб-



 
 
 

щать родственникам о «найденной мутации», если результат
не подтверждён и не интерпретирован в медицинском кон-
тексте. Потребительский отчёт может стать хорошей отправ-
ной точкой для разговора с врачом, но не всегда является до-
кументом, на основании которого принимают клиническое
решение.

Короткий чек-лист перед отправкой образца
Проверьте, понимаете ли вы, какой вопрос решает тест и

каким методом.
Сверьте тип материала: слюна, мазок или кровь.
Соблюдайте ограничения перед сбором именно по ин-

струкции выбранной лаборатории.
Не меняйте контейнер, тампон, консервант и способ хра-

нения.
Сразу нанесите или проверьте уникальный код образца.
Если одновременно сдают несколько человек, собирайте

и маркируйте образцы по одному.
Сохраните копии заказа, согласия, инструкции и подтвер-

ждения отправки.
Уточните, как лаборатория сообщает о непригодности об-

разца и повторном сборе.
Проверьте, что входит в обработку персональных и гене-

тических данных: хранение, дополнительные исследования,
обезличенное использование и удаление образца, если такая
возможность предусмотрена условиями.

После получения отчёта найдите разделы о методе, каче-



 
 
 

стве, ограничениях и референсной группе, а не только ито-
говую цветную шкалу.

Новый баланс
К концу разговора с Еленой Анна перестала восприни-

мать путь образца как чёрный ящик. Она поняла: результат
не появляется в тот момент, когда пробирка доезжает до ла-
боратории. Сначала нужно получить пригодный материал,
правильно связать его с человеком, измерить нужные участ-
ки, проверить качество данных, сопоставить их с референс-
ными сведениями и только потом сформулировать вывод.

Дмитрий тоже изменил формулировку своего скепсиса.
— Значит, дело не в том, что тесты всегда маркетинг, —

сказал он. — И не в том, что любой отчёт — истина. Надо
смотреть, как он сделан и что именно из него следует.

Это и есть рабочая позиция. Генетический тест не стано-
вится надёжным только потому, что его результат напечатан
в аккуратном отчёте. Но и техническая сложность сама по
себе не делает анализ бесполезным. Нужно видеть всю це-
почку и понимать, где заканчиваются данные и начинается
интерпретация.

Следующая проблема возникает уже после получения ка-
чественного отчёта. Даже если образец собран правильно,
анализ выполнен без технического сбоя, а результат сопо-
ставлен с референсной базой, обещание может оказаться
шире, чем доказательства. Один показатель не превращает-
ся автоматически в диагноз, предсказание или готовое реше-



 
 
 

ние. Чтобы не приписать тесту лишнее, придётся разобрать
границы его обещаний.



 
 
 

 
Границы обещаний

 
Анна открыла страницу генетического теста поздно вече-

ром, когда дети уже уснули, а рабочий чат наконец замолчал.
На экране рядом стояли обещания: «точность до 99,9%»,
«персональная карта здоровья», «выявление рисков заболе-
ваний», «рекомендации по питанию и образу жизни». Внизу
мигала кнопка «Заказать».

Анна уже понимала, что тест начинается не с красивого
отчёта, а с конкретного образца, метода анализа и цепочки
контроля качества. Но теперь возникал другой вопрос: что
именно обещает сервис и имеет ли это обещание отношение
к её семейной истории ранних сердечно-сосудистых заболе-
ваний?

Именно этот вопрос отделяет полезную генетическую ин-
формацию от дорогой интерпретации в убедительной упа-
ковке. Один и тот же результат может быть точным измере-
нием, слабым статистическим сигналом или поводом для оч-
ной консультации — всё зависит от того, что именно изме-
ряли и какой вывод из этого делают. В этой главе мы разбе-
рём, как проверять обещания до оплаты и после получения
отчёта.

Сначала уберите слово «точность»
Слово «точность» звучит так, будто описывает один опре-

делённый параметр. На практике за ним могут скрываться



 
 
 

разные характеристики.
Аналитическая точность отвечает на вопрос: правильно

ли лаборатория определила конкретный генетический вари-
ант или участок ДНК? Если в образце действительно есть
определённая замена, насколько надёжно метод её обнару-
живает? Здесь важны технология, качество образца, глуби-
на прочтения, контрольные процедуры и перечень исследу-
емых вариантов.

Клиническая значимость отвечает на другой вопрос: свя-
зан ли обнаруженный вариант с заболеванием или особен-
ностью, о которой говорится в отчёте? Даже безошибочно
найденный вариант может быть плохо изучен, иметь неодно-
значное значение или повышать риск только в определённых
условиях.

Третий уровень — практическая полезность. Поможет ли
результат конкретному человеку принять решение: пройти
обследование, изменить наблюдение, обсудить риск с род-
ственниками, выбрать лечение? Вариант может быть реаль-
ным и научно описанным, но ничего не менять в действиях
именно этого человека.

Представим объявление: «Тест определяет генетические
риски с точностью 99,9%». Чтобы перевести эту фразу на
человеческий язык, нужно задать как минимум четыре во-
проса.

Что именно определяется с такой точностью: наличие
конкретного варианта, принадлежность к группе, вероят-



 
 
 

ность заболевания или готовая рекомендация?
Для каких вариантов и при каком методе получено это

значение?
Какова вероятность пропустить значимый вариант?
Относится ли заявленная цифра ко всему отчёту или толь-

ко к отдельному этапу лабораторного анализа?
Если в ответе звучит «точность метода высокая», это ещё

не означает, что вероятность заболевания у вас рассчитана с
такой же точностью. Метод может почти безошибочно опре-
делить один вариант, но сам вариант лишь немного повы-
шать риск. Или тест может анализировать ограниченный на-
бор изменений и не охватывать другие причины семейного
заболевания.

Мини-упражнение «Разобрать цифру»
Возьмите любую фразу из описания теста и перепишите

её в три строки.
Первая строка: что измеряют?
Вторая строка: для кого и в каких условиях действует

утверждение?
Третья строка: какое решение можно принять на основа-

нии результата?
Например:
«Тест выявляет риск диабета с точностью 98%».
Что измеряют? Возможно, набор генетических вариантов,

статистически связанных с диабетом второго типа.
Для кого и в каких условиях? Для участников опреде-



 
 
 

лённой исследовательской группы, при определённой моде-
ли расчёта, с учётом или без учёта возраста, веса, питания и
физической активности — это нужно уточнить.

Какое решение? Самостоятельно начинать лечение нель-
зя; можно обсудить с врачом факторы риска и подходящий
контроль показателей.

Частая ошибка — считать любую большую цифру доказа-
тельством медицинской надёжности. Человек видит «99%»
и слышит: «Результат почти наверняка расскажет, заболею
я или нет». На самом деле цифра может описывать техниче-
ское прочтение небольшой части материала.

Полезная реплика для службы поддержки или вра-
ча-консультанта:

«Подскажите, пожалуйста, к чему относится заявленная
точность: к обнаружению конкретного варианта, к класси-
фикации риска или к медицинскому прогнозу? Какие вари-
анты тест не исследует?»

Если в ответ на такой вопрос лишь повторяют рекламную
фразу, это не техническая деталь, а сигнал о качестве ком-
муникации.

Что является фактом, а что — упаковкой
Научный факт обычно можно сформулировать узко. На-

пример: определённый генетический вариант обнаруживает-
ся у части людей с конкретным наследственным синдромом;
для него описан характер наследования; при подтверждении
результата могут существовать рекомендации по наблюде-



 
 
 

нию.
Коммерческая интерпретация расширяет этот факт: «ген

отвечает за здоровье сердца», «анализ покажет слабые места
организма», «по ДНК можно составить идеальную програм-
му жизни».

Так происходит подмена масштаба. Ген не является от-
дельной кнопкой, которая включает болезнь по принципу
выключателя. Для многих распространённых состояний зна-
чение имеют десятки и сотни вариантов, возраст, давление,
питание, сон, лекарства, инфекции, физическая активность
и другие обстоятельства. В некоторых редких наследствен-
ных состояниях один вариант действительно может иметь
большое значение, но и тогда результат обычно требует про-
верки, сопоставления с семейным анамнезом и консульта-
ции специалиста.

Анна показала описание теста брату Дмитрию. Он прочи-
тал заголовок «Оценка предрасположенности к сердечно-со-
судистым заболеваниям» и сказал:

— Вот именно. Предрасположенность — слово, которым
можно назвать что угодно. Если напишут, что у меня риск
выше среднего, что я с этим сделаю?

— Наверное, начну лучше питаться.
— Ты и без теста знаешь, что это полезно.
Дмитрий был прав только наполовину. Общая рекоменда-

ция не становится бесполезной из-за генетического резуль-
тата, но тест должен добавлять к ней что-то конкретное. На-



 
 
 

пример, помочь решить, нужно ли обсудить с врачом семей-
ную историю, проверить липидный профиль, обратить вни-
мание на необычно ранний возраст событий у родственни-
ков или рассмотреть подтверждающее исследование. Если
после анализа остаются только тревога и совет «вести здоро-
вый образ жизни», стоит спросить, оправдывает ли тест свою
стоимость.

Полезно различать три типа фраз.
Научное утверждение: «В исследовании обнаружена ста-

тистическая связь между вариантом и вероятностью опреде-
лённого состояния».

Рабочая медицинская формулировка: «При наличии это-
го варианта, семейной истории и дополнительных признаков
врач может предложить такой-то способ уточнения риска».

Маркетинговое расширение: «Мы покажем, какие заболе-
вания вам угрожают, и подскажем, как их избежать».

Первая фраза описывает данные. Вторая связывает их с
клиническим контекстом. Третья обещает больше, чем один
тест часто способен дать.

Упражнение «Три перевода»
Выберите в рекламном тексте три выражения: «персо-

нализированная профилактика», «генетическая совмести-
мость», «оптимальное питание по ДНК», «точный прогноз
здоровья» или похожие.

Для каждого составьте перевод по такой схеме:
«Скорее всего, сервис фактически сообщает…»



 
 
 

«Для такого вывода ему дополнительно нужны…»
«Результат может быть полезен, если…»
Например, «персонализированное питание по ДНК» мо-

жет означать анализ нескольких вариантов, связанных с об-
меном отдельных веществ. Для полноценной рекомендации
дополнительно нужны сведения о рационе, заболеваниях,
лекарствах, аллергиях, массе тела, режиме и целях челове-
ка. Такой результат может быть полезен как повод обсудить
питание, но не заменяет консультацию врача или диетолога
и не доказывает, что меню составлено индивидуально в пол-
ном смысле слова.

Здесь часто ошибаются, пытаясь бороться с рекламой
слишком грубо. Фраза «всё это обман» тоже мешает разо-
браться. Генетические исследования могут быть полезны, но
их ценность определяется не широтой обещания, а точно-
стью вопроса. Наша задача не в том, чтобы автоматически
отвергать тесты, а в том, чтобы вернуть каждое утверждение
к его исходному масштабу.

Корреляция не превращается в причину
В отчёте или рекламном тексте может быть сказано: «Лю-

ди с таким вариантом чаще имеют повышенное давление».
Это утверждение о корреляции, то есть о статистической
связи. Оно не доказывает, что вариант сам по себе вызывает
повышение давления у каждого носителя.

Бытовой пример проще. Летом растут продажи прохлади-
тельных напитков и число обращений за медицинской помо-



 
 
 

щью из-за солнечных ожогов. Между этими явлениями мо-
жет быть статистическая связь: оба показателя увеличивают-
ся в жаркую погоду. Но прохладительные напитки не вызы-
вают солнечные ожоги.

В генетике роль «третьего фактора» часто играют образ
жизни, среда, возраст, доступность медицинской помощи и
особенности группы, в которой проводилось исследование.
Если вариант чаще встречался у людей с определённым со-
стоянием, это ещё не говорит, что он является причиной
и что устранение этого варианта было бы достаточным для
профилактики.

Другой пример — кофе и тревожность. Допустим, иссле-
дование показывает, что люди с определённым вариантом
чаще сообщают о неприятных ощущениях после кофе. Воз-
можны разные объяснения: вариант влияет на скорость ме-
таболизма кофеина; носители чаще пьют кофе из-за режима
работы; люди, уже склонные к тревожности, лучше замечают
реакцию и меняют потребление. Для конкретного человека
важны не только данные исследования, но и его симптомы,
количество напитка, сон, лекарства и другие факторы.

Здесь помогает короткий алгоритм.
Если написано «связано с», не заменяйте эту фразу на

«вызывает».
Если написано «повышает вероятность», уточните: на

сколько, по сравнению с чем и для какой группы.
Если написано «у носителей чаще», спросите, какова аб-



 
 
 

солютная вероятность, а не только относительная разница.
Если дан совет «избегайте продукта» или «принимайте

добавку», выясните, основан ли он на доказанном эффекте
именно для этого варианта или представляет собой общую
рекомендацию.

Сценарий для проверки отчёта:
«Я вижу статистическую связь. Правильно ли я понимаю,

что результат не доказывает наличие заболевания и не пока-
зывает, что вариант является его единственной причиной?
Какие дополнительные данные нужны, чтобы принять реше-
ние?»

Эта формулировка не демонстрирует недоверие к специ-
алисту. Она помогает не перепрыгнуть через несколько ло-
гических ступеней.

У Анны в отчёте мог бы появиться вариант, связанный с
немного более высокой вероятностью повышенного уровня
холестерина. Сам по себе этот результат не говорил бы, есть
ли у неё нарушение обмена сейчас. Для ответа нужны фак-
тические показатели крови, возраст, давление, семейная ис-
тория, принимаемые препараты и другие данные. Если вме-
сто этого отчёт предлагает купить набор добавок, он превра-
щает статистическую связь в коммерческое действие.

Частая ошибка — искать в генетике виновника. Челове-
ку психологически легче сказать: «У меня такой ген, поэто-
му всё предрешено», чем удерживать сложную картину ве-
роятностей. Но наследственный фактор может менять уяз-



 
 
 

вимость, а не диктовать судьбу. И наоборот: отсутствие из-
вестного варианта не означает отсутствия риска.

Статистическая связь и польза для одного челове-
ка

Слово «риск» часто создаёт иллюзию личного прогноза.
Однако риск в исследовании может относиться к группе, а
не к конкретному человеку с его историей.

Допустим, у носителей определённого варианта заболева-
ние встречается в 1,5 раза чаще. Относительное увеличение
выглядит внушительно. Но если исходная вероятность в со-
ответствующей возрастной группе составляла 2%, то увели-
чение до 3% — это не то же самое, что «риск вырос на 50
процентных пунктов». Для принятия решений важнее абсо-
лютная разница и последствия возможного действия.

Есть и обратная проблема. Редкий вариант может быть
связан с серьёзным заболеванием, но обнаружение в быто-
вом тесте нельзя автоматически считать диагнозом. Возмож-
ны ошибки прочтения, неполный охват, особенности кон-
кретного варианта и необходимость подтверждения другим
методом. В медицинской генетике особенно опасны реше-
ния, принятые по единственному непроверенному результа-
ту.

Упражнение «Что изменится после результата»
До оплаты теста запишите два предложения:
«Если результат покажет повышенный риск, я…»
«Если результат не покажет повышенного риска,



 
 
 

я…»
Затем добавьте третью строку:
«Если результат окажется неопределённым или

тест не охватит нужный вариант, я…»
Если во всех трёх случаях ответ одинаков: «ничего не

изменится», тест, вероятно, не отвечает на практический
вопрос. Если ответом становится «сам назначу себе препа-
раты», «отменю обследование» или «скажу родственникам,
что у них точно будет болезнь», это повод заранее остано-
виться и определить безопасный способ интерпретации.

Для Анны возможны разные варианты.
Если в семье были инфаркты в обычном для популяции

возрасте, а у Анны нет конкретного диагноза у родствен-
ника, коммерческий набор вариантов может лишь частично
описать ситуацию. Более полезными первыми шагами могут
оказаться сбор семейной истории и обычная оценка сердеч-
но-сосудистых факторов у врача.

Если у нескольких родственников были ранние сердеч-
но-сосудистые события, очень высокий холестерин или уста-
новленное наследственное состояние, нужен другой марш-
рут: медицинская консультация, изучение документов род-
ственника, выбор подходящего лабораторного исследования
и подтверждение находки.

Если Анна уже принимает лекарства и хочет понять, эф-
фективны ли они, генетический тест не заменяет контроль
показателей и оценку врача. Даже тесты, изучающие особен-



 
 
 

ности реакции на препараты, не дают разрешения самостоя-
тельно менять лечение.

Красные флаги в описании услуги
Один рекламный оборот редко позволяет вынести окон-

чательный вердикт. Но сочетание нескольких признаков
должно заставить отложить оплату и запросить подробности.

Первый флаг — обещание «полной расшифровки ДНК»
без ясного перечня исследуемых участков. Полный геном
и набор отдельных маркеров — разные масштабы анализа.
Если сервис называет результат полной картиной здоровья,
но не сообщает, что именно изучает, обещание невозможно
проверить.

Второй — универсальная формула: «Один тест заменит
врачей, обследования и анализы». Генетические данные не
измеряют давление, уровень холестерина, функцию органов,
наличие инфекции или текущий размер опухоли. Они отве-
чают только на вопросы, связанные с наследственным мате-
риалом и выбранным методом.

Третий — категоричные глаголы: «гарантирует», «исклю-
чает», «точно определяет», «предсказывает». Для большин-
ства распространённых состояний такая безусловность не
соответствует природе вероятностных данных.

Четвёртый — рекомендации препаратов, дозировок или
жёстких ограничений только на основании бытового отчё-
та. Особенно опасны советы отменить назначенное лечение,
заменить обследование добавками или начать длительный



 
 
 

приём средств без оценки противопоказаний.
Пятый — отсутствие понятного раздела об ограничениях.

Добросовестное описание сообщает, какие состояния тест не
диагностирует, какие варианты не исследует, нужен ли по-
вторный анализ и кто интерпретирует результат.

Шестой — давление на срочную покупку: «только сего-
дня», «последний шанс узнать правду», «не упустите риск».
Срочность плохо сочетается с генетическими решениями,
которые могут затрагивать здоровье и родственников.

Седьмой — обещание выявить происхождение, родство,
черты характера и медицинские риски в одном пакете без
разделения этих задач. Разные типы анализа имеют разные
базы сравнения, методы и ограничения. Красочный единый
отчёт не делает их одинаково надёжными.

Восьмой — непрозрачность обращения с генетическими
и персональными данными. Перед заказом нужно выяснить,
кто является оператором данных, для каких целей они ис-
пользуются, сколько хранятся, можно ли отозвать согласие,
удалить профиль и получить копию результатов. В россий-
ском контексте эти вопросы связаны с обработкой персо-
нальных данных, включая сведения о здоровье и генетиче-
ские данные, поэтому согласие нельзя читать как формаль-
ную галочку.

Скрипт для проверки сервиса
«Перед заказом хочу уточнить несколько условий. Какие

конкретно варианты или участки анализируются? Какие со-



 
 
 

стояния тест не диагностирует? Что означает заявленная
точность и к какому этапу она относится? Нужна ли подтвер-
ждающая проверка? Кто интерпретирует результаты и какие
действия вы не рекомендуете предпринимать самостоятель-
но? Как используются и хранятся мои персональные и гене-
тические данные?»

Если компания отвечает подробно, предоставляет доку-
менты и не обещает невозможного, это ещё не гарантирует
медицинскую ценность услуги, но создаёт основу для осо-
знанного решения. Если ответы уклончивы, а сотрудник сно-
ва отправляет на рекламную страницу, лучше не покупать
тест из любопытства или тревоги.

Как говорить о результате с близкими
Генетическая информация редко остаётся сугубо личной.

Если обнаружен потенциально значимый наследственный
вариант, он может иметь отношение к родственникам. Но
сообщать им «у вас есть опасный ген» без подтверждения и
консультации — значит передавать тревогу вместо инфор-
мации.

Анна могла бы сказать Дмитрию:
«В моём отчёте нашли вариант, который связывают с по-

вышенным риском. Это не диагноз, и результат ещё нужно
проверить. Я хочу сначала обсудить его с врачом-генетиком,
а потом расскажу, что именно имеет смысл знать семье».

Такой скрипт сохраняет три границы: результат не пре-
вращается в диагноз, вывод не расширяется за пределы от-



 
 
 

чёта, а семейный разговор не подменяет медицинскую кон-
сультацию.

Дмитрий, вероятно, спросил бы:
— То есть ты заплатила, чтобы получить ещё один повод

идти к врачу?
Иногда именно так. Генетический тест может быть не фи-

нальным ответом, а способом правильно выбрать следую-
щий шаг. В случае семейного наследственного риска это мо-
жет быть хорошим результатом: не самоуверенное заключе-
ние, а обнаружение вопроса, который нужно решать в меди-
цинском контексте.

Когда тест не заменяет обследование
Есть простое правило: если вопрос относится к состоянию

организма сегодня, генетический тест обычно не отвечает на
него напрямую.

Нужно измерить давление — измеряют давление. Прове-
рить уровень холестерина — сдают соответствующий ана-
лиз. Разобраться с болью в груди — обращаются за меди-
цинской помощью, а не ждут отчёта о наследственности. Вы-
яснить причину симптомов — собирают анамнез, проводят
осмотр и назначают обследования по показаниям.

Генетический тест может объяснить часть предрасполо-
женности, помочь выбрать направление обследования или
подтвердить подозрение на наследственное состояние. Но он
не отменяет того, что происходит с организмом в данный
момент.



 
 
 

Особая осторожность нужна при тревожных симптомах,
беременности, планировании беременности, детских обсле-
дованиях, онкологических заболеваниях, ранних сердеч-
но-сосудистых событиях в семье и подборе лечения. В та-
ких ситуациях сначала определяют клинический вопрос, а
потом выбирают метод. Покупка универсального набора «на
все случаи» часто создаёт лишние находки и не закрывает
главный риск.

Елена, врач-генетик, однажды объяснила это Анне на ли-
сте бумаги. Она нарисовала два круга. В одном написала
«что есть в ДНК», в другом — «что происходит с организ-
мом сейчас».

— Эти круги пересекаются, — сказала Елена, — но не
совпадают. Генетический результат может быть подсказкой
для обследования. Он не измеряет весь второй круг.

Критерии разумного решения
Перед заказом теста или интерпретацией отчёта проверь-

те пять условий.
Первое: сформулирован конкретный вопрос, а не общее

желание «узнать всё о себе».
Второе: понятно, что именно исследуется и что остаётся

за пределами метода.
Третье: заранее определено, какое решение может изме-

ниться после каждого возможного результата.
Четвёртое: известно, нужен ли врач, подтверждение дру-

гим методом или обычное обследование.



 
 
 

Пятое: понятны правила хранения, использования и уда-
ления генетических данных.

Успешная проверка не обязательно приводит к покупке.
Иногда её итог — отказаться от теста, потому что он не от-
вечает на нужный вопрос. Иногда — выбрать более узкое
медицинское исследование вместо универсального отчёта.
Иногда — купить анализ, но заранее договориться о консуль-
тации и не принимать решений по одной строке в личном
кабинете.

Анна в итоге не стала заказывать тест с обещанием «пол-
ной карты здоровья». Она собрала сведения о родственни-
ках: возраст, диагнозы, результаты обследований, причины
смерти, наличие высокого холестерина. Затем записалась на
консультацию и взяла с собой описание коммерческого на-
бора. Это оказалось менее эффектно, чем нажать кнопку
поздним вечером, но позволило задать правильный вопрос:
есть ли в её семейной истории признаки конкретного наслед-
ственного риска и какой метод способен его проверить?

Границы обещаний нужны не для того, чтобы лишить че-
ловека любопытства. Они защищают от двух симметричных
ошибок: принять слабый сигнал за приговор и проигнориро-
вать значимый риск из-за неверного доверия к слишком об-
щему тесту. Научный результат начинается там, где реклам-
ная фраза превращается в проверяемый вопрос, а проверя-
емый вопрос — в понятное действие.

Дальше нам понадобится ещё один источник информации



 
 
 

— семейная история. Она не выглядит таким точным и тех-
нологичным документом, как лабораторный отчёт: в ней бы-
вают пробелы, ошибки памяти и разные названия одного ди-
агноза. Но именно из неё часто начинается правильный вы-
бор генетического исследования и понимание того, кому ещё
может быть полезен результат.



 
 
 

 
Родословная, которую
не нарисует один отчет

 
Анна открыла отчет поздно вечером, когда дети уже лег-

ли, а рабочие чаты наконец замолчали. На экране были про-
центы происхождения, несколько генетических вариантов и
формулировка о «повышенной вероятности» сердечно-сосу-
дистых проблем. Но главный вопрос, ради которого она за-
казала тест, остался без ответа: почему ее отец умер от ин-
фаркта в сорок девять лет, а его старший брат перенес ин-
сульт в пятьдесят два?

К этому моменту Анна уже поняла, что тест не считывает
наследственность целиком, а анализирует ограниченный на-
бор участков и показателей. Она научилась отличать лабо-
раторный результат от его интерпретации и маркетингового
обещания. Теперь предстояло разобраться с источником, ко-
торый нередко оказывается информативнее красивого отче-
та, — с семейной историей. Она не заменяет генетический
анализ, но и самый качественный анализ не способен восста-
новить то, чего никто не записал, не помнит или не сообщил.

Миф о готовом семейном дереве
Представление о генетическом тесте часто складывается

по рекламному сценарию: человек отправляет образец, по-
лучает отчет, а вместе с ним — точную карту происхожде-



 
 
 

ния, список наследственных рисков и объяснение семейной
истории. Будто ДНК хранит готовую биографию рода, а ла-
боратории остается только ее распечатать.

В действительности отчет может дать сведения о конкрет-
ных генетических вариантах, вероятностных оценках или
биогеографических совпадениях. Но он не расскажет, что
прабабушка умерла от рака в сорок один год, если эта деталь
не была зафиксирована и не связана с медицинским обследо-
ванием. Не объяснит, был ли у деда инфаркт или внезапная
смерть произошла на фоне другого заболевания. Не опреде-
лит по одному проценту происхождения, из какой именно
деревни пришел предок. Не сообщит, кто в семье носил одну
и ту же наследственную особенность, если подходящие род-
ственники не проходили тестирование, а сам метод не пред-
назначен для такого вывода.

Родословная — это не только линия предков. Для прак-
тических задач в ней нужны как минимум два слоя инфор-
мации.

Генеалогический слой отвечает на вопросы о происхожде-
нии семьи: где жили родственники, как менялись фамилии,
какие документы сохранились, из каких регионов переселя-
лись предки, были ли усыновления, повторные браки, поте-
ри связи между ветвями.

Медицинский слой описывает заболевания и особенности
здоровья родственников: что именно произошло, в каком
возрасте, как развивалась болезнь, чем она закончилась, бы-



 
 
 

ли ли операции, внезапные смерти, повторяющиеся диагно-
зы или одинаковые симптомы у нескольких членов семьи.

Эти слои пересекаются, но не заменяют друг друга. Для
поиска родственников могут быть полезны фамилия, место
рождения и архивная запись. Для оценки наследственного
риска гораздо важнее возраст начала болезни, точный диа-
гноз и повторяемость случая у близких родственников.

Как один отчет столкнулся с одной семьей
Анна жила в Екатеринбурге и руководила проектами в

строительной компании. После смерти отца она стала вни-
мательнее относиться к своему здоровью, но долго не могла
сформулировать, что именно ее тревожит. Отец не курил, не
выглядел человеком с тяжелыми хроническими заболевани-
ями, много ходил пешком. Инфаркт случился внезапно, во
время поездки на дачу. В семейных разговорах это называли
просто «сердцем».

Старший брат отца, Виктор, перенес инсульт в пятьдесят
два года. Об этом Анна знала из детских воспоминаний: мать
однажды сказала, что «у дяди Вити отнялась рука». Дальше
подробностей не было. Дед по отцовской линии умер еще
до рождения Анны, и в семье говорили, что он «тоже долго
болел». Чем именно, никто не помнил.

Анна заказала тест не в медицинской организации, а в сер-
висе, который обещал оценить происхождение и проанали-
зировать большое число генетических особенностей. Она за-
ранее прочитала материалы о методе, сохранила отчет и не



 
 
 

стала принимать решения по одной строке. Но тревога не
исчезла. Если у отца и его брата были серьезные сосудистые
события до шестидесяти лет, что это означает для нее и ее
брата Дмитрия?

Дмитрий отнесся к тесту резко.
— Если бы там действительно было что-то полезное, врач

сам бы назначил, — сказал он во время телефонного разго-
вора. — А проценты происхождения вообще похожи на иг-
ру.

— Проценты могут быть условными, — ответила Анна.
— Но семейная история ведь остается.

— Семейная история у нас такая: все ели жирное, нерв-
ничали и не любили врачей. Что с этим делать?

Вопрос Дмитрия оказался точнее, чем его скепсис. Се-
мейная история действительно не является готовым диагно-
зом. Ее задача другая: помочь заметить повторяющийся ри-
сунок и понять, нужно ли уточнять его с врачом.

Анна начала с разговора с матерью. Не стала спрашивать:
«Какие болезни были у наших родственников?» — и пере-
шла к конкретике.

— Помнишь, сколько лет было папе, когда ему впервые
сказали о высоком давлении?

Мать ответила не сразу.
— Кажется, около сорока пяти. Но он не любил обследо-

ваться.
— А лекарства принимал постоянно или только когда



 
 
 

плохо себя чувствовал?
— Наверное, постоянно перед инфарктом. До этого сам

покупал что-то в аптеке.
— У него был высокий холестерин? Проблемы с сахаром?

Лишний вес? Одышка?
Постепенно всплыли подробности. Отец действительно

несколько лет принимал препараты от давления. В сорок
семь лет ему рекомендовали пересдать холестерин, но он от-
ложил обследование. За полгода до инфаркта он стал жало-
ваться на боли в груди при подъеме по лестнице. В медицин-
ской карте, которую мать нашла дома, фигурировало слово
«гиперхолестеринемия» — повышенный уровень холестери-
на в крови. Раньше Анна его не слышала.

Затем она позвонила двоюродной сестре. Та помнила, что
у Виктора был не просто инсульт: за несколько лет до него
врачи обнаружили «очень плохой холестерин», хотя вес у
него оставался нормальным. После инсульта Виктор прохо-
дил реабилитацию, но точного диагноза сестра не знала.

В семейном чате начался спор. Один родственник утвер-
ждал, что дед умер от «разрыва сердца». Другой говорил, что
это был рак желудка. Третья участница вспомнила, что дед
много лет страдал от болей в ногах и почти не ходил. Воз-
можно, речь шла о разных периодах болезни, а возможно,
семейная память смешала несколько событий.

Это был не провал расследования, а его обычная стадия.
Память семьи не архив



 
 
 

Семейные сведения передаются не как медицинская кар-
та, а как набор коротких историй. В них меняются слова,
исчезают даты, путаются диагнозы. «Сердце» может озна-
чать инфаркт, сердечную недостаточность, аритмию, внезап-
ную смерть или просто жалобы на боли в груди. «Рак» быва-
ет точным диагнозом, но иногда этим словом называют лю-
бую тяжелую опухоль. «Давление» может обозначать гипер-
тонию, а может — единичный эпизод плохого самочувствия.

Чем эмоциональнее событие, тем лучше семья помнит
сам факт и тем хуже — медицинские подробности. Род-
ственники хорошо помнят, что человека забрала скорая,
но не помнят результатов обследования. Внезапную смерть
описывают одной фразой, хотя для оценки наследственного
риска принципиально различать инфаркт, инсульт, тромбоз,
аритмию и неизвестную причину.

Поэтому семейный разговор лучше вести не как допрос и
не как поиск виноватых. Его цель — собрать рабочую вер-
сию, которую позже можно уточнять.

Анна действовала в несколько этапов.
Сначала составила список родственников по обеим лини-

ям, не ограничиваясь теми, с кем была близка. Для меди-
цинской оценки особенно важны родители, родные братья
и сестры родителей, бабушки и дедушки, родные братья и
сестры самого человека, его дети, а иногда и более дальние
родственники, если в семье повторяется редкое заболевание.

Затем рядом с каждым именем записала известные све-



 
 
 

дения: год рождения или примерный возраст, жив ли чело-
век, чем болел, в каком возрасте начались симптомы, была
ли госпитализация, операция или длительное лечение, како-
ва причина смерти и где могли сохраниться документы.

После этого отделила факт от пересказа. Фраза «в ме-
дицинской карте указана гиперхолестеринемия» имеет один
уровень надежности. «Мама говорит, что у него был плохой
холестерин» — другой. «Кто-то слышал, что дед тоже стра-
дал от сердца» — третий.

Наконец, Анна записала пробелы и не стала заполнять их
догадками. Неизвестный диагноз остается неизвестным ди-
агнозом. Предположение можно сохранить в отдельной гра-
фе, но нельзя превращать его в установленный факт.

Рабочая запись может выглядеть так:
Имя и родство: отец Анны, Сергей.

Год рождения: 1959.

Событие: инфаркт миокарда.

Возраст на момент события: 49 лет.

Подтверждение: выписка из больницы, со слов матери.

Дополнительные сведения: повышенное давление, высо-
кий холестерин, боли в груди при нагрузке за несколько ме-



 
 
 

сяцев до события.

Что неизвестно: результаты обследований родственников,
точный уровень холестерина, регулярно ли он принимал на-
значенные препараты.

Такой формат кажется сухим, но он защищает от двух
ошибок. Первая — от преувеличения, когда догадка превра-
щается в диагноз. Вторая — от обесценивания, когда из-за
неполноты сведений человек решает, что семейная история
бесполезна.

Что именно спрашивать у родственников
Хороший разговор начинается не с генетики. Если сказать

родственнику: «Мне нужны данные для оценки наследствен-
ных рисков», он может испугаться, замкнуться или решить,
что его пытаются заставить пройти обследование. Проще
объяснить практическую цель: «Я собираю семейную меди-
цинскую историю, чтобы на приеме у врача не вспоминать
все на ходу».

Полезно задавать вопросы четырех типов.
Первый — о самом событии. Что произошло: инфаркт,

инсульт, тромбоз, судороги, опухоль, внезапная смерть, опе-
рация, тяжелое осложнение беременности? Как родственни-
ки называли это состояние?

Второй — о возрасте. Сколько лет человеку было, ко-
гда появились первые симптомы, поставили диагноз, сдела-
ли операцию или произошла смерть? Возраст часто инфор-



 
 
 

мативнее самого названия болезни. Заболевание, начавшее-
ся в восемьдесят лет, и похожее событие в тридцать восемь
могут иметь совершенно разное значение.

Третий — о повторяемости. Были ли похожие случаи у
братьев, сестер, родителей или детей? Возникали ли одина-
ковые заболевания по одной ветви семьи? Были ли родствен-
ники, которые умерли внезапно или «не дожили до пятиде-
сяти»?

Четвертый — о подтверждении. Где лечили человека?
Можно ли найти выписку, заключение, свидетельство о
смерти, старую медицинскую карту, результаты обследова-
ний или список назначенных лекарств? Кто еще способен
уточнить детали?

Есть темы, которые легко забыть, хотя они могут иметь
медицинское значение: очень высокий холестерин у несколь-
ких родственников, повторные тромбозы, внезапные смер-
ти во сне или во время физической нагрузки, необъяснимые
обмороки, расширение аорты, тяжелые заболевания почек,
редкие неврологические симптомы, несколько случаев одно-
го и того же вида опухоли, заболевания в необычно молодом
возрасте.

Сначала Анна спрашивала только о сердечно-сосудистых
событиях: именно они беспокоили ее больше всего. Но во
время разговора с двоюродной сестрой выяснилось, что у од-
ной родственницы был тромбоз после родов, а другой сдела-
ли операцию на сердце в сорок три года. Эти сведения еще



 
 
 

не доказывали единый наследственный синдром. Зато пока-
зывали, что вопрос нельзя свести к одной строке из отчета.

Медицинская и генеалогическая родословная
Генеалогическое дерево обычно строят по горизонтали и

вертикали: кто кому приходится родственником, где родил-
ся, когда вступил в брак, какие фамилии носил. В медицин-
ской родословной нужно добавить еще несколько измере-
ний: пол, возраст, жизненный статус, заболевания, возраст
их начала и причину смерти.

Если семья большая, полезно рисовать ее на двух листах.
На первом — связи между людьми. На втором — меди-
цинские сведения с датами и степенью подтверждения. Ина-
че дерево быстро превратится в перегруженную схему, где
трудно отличить родственника от диагноза.

Есть и другая причина не смешивать эти задачи. В ге-
неалогическом поиске усыновление, смена фамилии, вне-
брачное рождение или разрыв контакта могут оказаться цен-
тральными событиями. В медицинской оценке решающим
бывает биологическое родство, даже если человек никогда
не жил в семье. Однако сведения о биологическом родстве
чувствительны: они способны изменить отношения между
родственниками и затронуть людей, которые не давали со-
гласия на раскрытие такой информации.

Анна столкнулась с этим, когда выяснила, что у ее отца
был сводный брат, о котором в семье почти не говорили. Его
дочь сообщила, что брат отца умер от заболевания сердца,



 
 
 

но попросила не передавать эту информацию дальше без ее
согласия. Анна записала сам факт разговора, но не стала вы-
носить подробности в общий семейный чат.

Родословная — не повод раскрывать чужую личную
жизнь. Для медицинской консультации иногда достаточно
формулировки: «У биологического родственника по отцов-
ской линии было раннее сердечно-сосудистое событие», —
без имен, фотографий и семейных подробностей.

Документы против памяти
Документ не всегда безошибочен, а память не всегда оши-

бается. Выписка может содержать неполный диагноз, свиде-
тельство о смерти — слишком общее описание причины,
старый документ — неточности. Но письменное подтвер-
ждение помогает не смешивать разные версии.

Анна нашла несколько источников: выписку отца из ста-
ционара, список препаратов, который хранился у матери,
старое заключение кардиолога, свидетельство о смерти деда
и сообщения родственников, сделанные в разное время.

Источники не совпадали. В одном документе причиной
смерти отца был указан острый инфаркт миокарда, в дру-
гом — ишемическая болезнь сердца. В бытовом разговоре
это звучало как два разных диагноза, но врач объяснил, что
формулировки описывают связанные, хотя и не одинаковые
вещи: хроническое заболевание и острое событие.

С дедом было сложнее. В свидетельстве о смерти значи-
лась «сердечно-сосудистая недостаточность», но год рожде-



 
 
 

ния был указан приблизительно, а медицинская документа-
ция не сохранилась. В семейном рассказе фигурировал рак
желудка, однако подтвердить его Анна не смогла. В итоговой
записи она оставила обе версии с пометкой «не подтвержде-
но».

Такая работа требует терпения. Семья часто стремится
выбрать одну красивую версию, потому что неопределен-
ность неудобна. Но для врача честная запись «причина смер-
ти неизвестна, родственники сообщают разные версии» по-
лезнее, чем уверенный, но выдуманный диагноз.

Особенно осторожно нужно обращаться с результатами
чужих генетических тестов. Скриншот из личного кабинета,
пересказ родственника или таблица «найденных мутаций»
не заменяют медицинского заключения. Нужно знать, какой
материал анализировали, каким методом, что именно обна-
ружили, подтвержден ли результат и кто его интерпретиро-
вал. Даже подтвержденный вариант у одного человека нель-
зя автоматически переносить на всех родственников.

Что было бы, если бы Анна остановилась на соб-
ственном отчете

Представим первый поворот.
Анна видит в отчете вариант, связанный с обменом липи-

дов, и читает предупреждение о повышенной вероятности
неблагоприятного профиля холестерина. Она решает, что
причина найдена: тест объяснил ранний инфаркт отца. По-
сле этого покупает дорогие добавки, самостоятельно исклю-



 
 
 

чает часть продуктов и откладывает визит к врачу, потому
что «генетика уже все показала».

Это ошибочная цепочка из трех скачков.
Первый скачок — от варианта к диагнозу. Генетический

вариант может быть связан с риском, но не доказывать нали-
чие заболевания.

Второй — от результата Анны к причине болезни отца.
Она не знает, был ли у отца тот же вариант. Даже если ва-
риант присутствовал у обоих, он мог объяснять лишь часть
риска.

Третий — от риска к готовому лечению. Профилактика
зависит от фактических показателей: давления, липидного
профиля, уровня глюкозы, образа жизни, других заболева-
ний и рекомендаций врача.

Реалистичное действие выглядело бы иначе: взять сам от-
чет и его методические пояснения, собрать семейную исто-
рию, обратиться к терапевту или кардиологу, сообщить о
раннем инфаркте отца и инсульте дяди, пройти обычную
оценку факторов риска. Если врач увидит основания пред-
полагать наследственное заболевание, он может направить
Анну к врачу-генетику и определить, нужен ли клинический
тест под конкретную задачу.

Что было бы, если бы Дмитрий полностью отверг
семейную историю

Второй поворот противоположен первому. Дмитрий гово-
рит: «Раз отчет не ставит диагноз, все это бесполезно». Он



 
 
 

не сообщает врачу о раннем инсульте дяди и не проверяет
липидный профиль, потому что считает семейные рассказы
слухами.

Так теряется не диагноз, а сигнал для правильного вопро-
са. Семейная история не обязана быть доказательством, что-
бы иметь значение на этапе профилактики. Если у близкого
родственника было сердечно-сосудистое событие в молодом
возрасте, это разумная причина обсудить с врачом давление,
холестерин, курение, вес, физическую активность и необхо-
димость более внимательного наблюдения.

Семейный факт дает врачу контекст. Он не заменяет из-
мерение, но помогает понять, какие измерения не стоит от-
кладывать.

Что было бы, если бы родственники согласились на
клиническое обследование

Третий поворот касается не отчета, а семьи. Допустим,
после консультации врач-генетик предположил наследствен-
ное нарушение обмена липидов и предложил начать обсле-
дование с Анны или с родственника, у которого заболевание
проявилось наиболее отчетливо.

Это не означает, что вся семья должна немедленно сда-
вать анализы. Сначала нужно объяснить цель, возможные ре-
зультаты и последствия. У человека может не оказаться иско-
мого варианта. Может обнаружиться вариант, значение кото-
рого пока неясно. Может выявиться подтвержденный риск,
который потребует наблюдения и разговора с близкими.



 
 
 

Согласие каждого родственника остается отдельным. Ан-
на не может передать свои медицинские сведения так, буд-
то они принадлежат всей семье. Она может рассказать о соб-
ственном результате и сообщить родственнику, что врач ре-
комендует обсудить обследование. Но не должна отправлять
третьим лицам чужие документы, скриншоты или диагнозы
без разрешения.

Разговор можно начать так:
«Я разбиралась с семейными случаями ранних инфарк-

тов и инсультов. Врач сказал, что для оценки риска полезно
знать точные диагнозы и возраст. Я не хочу распространять
твои данные, но, если тебе удобно, расскажи, что именно те-
бе ставили и сохранились ли документы».

Если родственник не хочет обсуждать здоровье, это следу-
ет принять. Давление разрушает доверие и может привести к
тому, что семья начнет скрывать сведения. Лучше оставить
возможность для будущего разговора: «Понимаю. Если ко-
гда-нибудь захочешь уточнить детали, я поделюсь тем, что
узнала о порядке консультации».

Согласие имеет и цифровую сторону. При передаче сведе-
ний в медицинскую организацию или сервис нужно читать,
какие данные собираются, зачем используются, как долго
хранятся и кому могут передаваться. В российском контек-
сте генетические сведения относятся к чувствительной ин-
формации, а обработка персональных данных должна иметь
законное основание и понятную цель. Не следует пересылать



 
 
 

семейные медицинские документы в общий чат, оставлять
их в открытом облачном альбоме или передавать сервису
больше, чем необходимо для выбранной задачи.

Главная проверка для семейной истории
Анна собрала четыре страницы заметок, но они не пре-

вратились в медицинское заключение. Это был рабочий до-
кумент перед визитом к врачу. В начале она написала корот-
кое резюме:

«По отцовской линии: отец — инфаркт в 49 лет, ранее по-
вышенное давление и холестерин; родной брат отца — ин-
сульт в 52 года, по словам дочери, до этого был очень вы-
сокий холестерин; дед — причина смерти не подтвержде-
на, родственники сообщают о сердечно-сосудистом заболе-
вании и возможной опухоли. По материнской линии ранних
инфарктов и инсультов не известно. Документы есть по от-
цу, по другим родственникам — частично».

В конце добавила вопросы:
«Нужно ли с учетом семейной истории проверить липид-

ный профиль и другие факторы риска чаще или расширен-
но? Есть ли основания для консультации врача-генетика?
Какие документы родственников имеет смысл запросить?
Нужно ли обследование брату и другим близким родствен-
никам?»

Это и есть полезный результат работы. Не «найти ген бо-
лезни» и не заранее доказать выбранную гипотезу, а подгото-
вить точную отправную точку для клинического разговора.



 
 
 

Попробуйте сделать такую же заготовку. Выберите одну
ветвь семьи и заполните ее за один вечер, не пытаясь сразу
восстановить все поколения. Отдельно запишите:

Кто именно является родственником и по какой линии.

Сколько человеку было лет, когда началась болезнь или
наступила смерть.

Как называли состояние в семье.

Есть ли подтверждающий документ.

Что остается неизвестным.

Кто может уточнить сведения.

Согласен ли родственник на передачу информации врачу
или другим членам семьи.

Затем прочитайте записи глазами человека, который не
знаком с вашей семьей. Если фраза «у него было сердце» не
позволяет понять, что произошло, замените ее точной фор-
мулировкой или укажите, что диагноз неизвестен. Если воз-
раст приблизительный, напишите «около 50 лет», а не выби-
райте случайную дату. Если сведения получены со слов од-
ного человека, так и обозначьте.

Когда семейную историю нужно обсуждать с вра-



 
 
 

чом
Поводом для консультации служит не только большое

число заболевших родственников. Значение имеют сочета-
ние признаков, ранний возраст и характер событий.

Обсудить семейную историю с терапевтом, кардиологом,
неврологом, онкологом или врачом-генетиком разумно, ес-
ли у близкого родственника заболевание возникло в необыч-
но молодом возрасте; если одинаковые или похожие случаи
повторяются у нескольких родственников одной линии; ес-
ли происходили внезапные смерти без ясной причины; ес-
ли у родственников выявлялись очень высокие показатели
холестерина или другие выраженные отклонения; если в се-
мье встречались редкие заболевания; если у нескольких род-
ственников были опухоли одного или связанных типов; если
заболевание возникало у человека без очевидных факторов
риска; если в семье уже обнаружен подтвержденный наслед-
ственный вариант.

Ранний возраст не имеет одной универсальной границы
для всех болезней. Для одного состояния существенным мо-
жет быть диагноз до сорока лет, для другого — до пятидеся-
ти, для третьего — необычное сочетание симптомов. Поэто-
му не нужно самостоятельно решать, «достаточно ли рано».
Сообщите врачу факты и возраст, а их медицинскую значи-
мость определит специалист.

На прием полезно принести не только генетический от-
чет, но и его техническое описание, если оно доступно. Вра-



 
 
 

чу важно понимать, что именно анализировали и можно ли
использовать результат для клинических выводов. При этом
семейную историю следует рассказать даже без генетическо-
го отчета. Она не становится менее значимой только потому,
что тест не проводился.

Елена, врач-генетик, к которой Анна обратилась позже,
начала не с разбора процентов происхождения и не с поиска
одной «главной мутации».

— Сначала нам нужно понять, какой вопрос мы реша-
ем, — сказала она. — Если вопрос касается профилактики,
мы смотрим на семейные события, возраст и ваши текущие
показатели. Если есть признаки конкретного наследственно-
го заболевания, обсуждаем клиническую диагностику. Один
коммерческий отчет не может заменить оба этапа.

Она попросила Анну уточнить диагноз отца, составить
схему родственников и принести результаты обычных обсле-
дований. Затем объяснила, что генетический анализ особен-
но ценен тогда, когда его выбирают под конкретную клини-
ческую задачу. Иногда сначала обследуют заболевшего род-
ственника: его результат может дать семье больше информа-
ции, чем анализ здорового родственника без четкой гипоте-
зы.

Дмитрий после этого разговора не стал поклонником ге-
нетики. Но его позиция изменилась.

— Значит, тест не говорит, что со мной будет, — сказал
он. — Он может помочь понять, что именно нужно прове-



 
 
 

рить, если вопрос сформулирован правильно?
— Иногда, — ответила Анна. — А иногда семейная ис-

тория уже подсказывает, что проверить нужно без всякого
теста.

В этом и состоит главный практический вывод. Генетиче-
ский отчет отвечает только в пределах метода и поставлен-
ного вопроса. Семейная история дает контекст: кто болел,
когда, по какой линии, повторялось ли событие и чем оно
подтверждено. Медицинское решение возникает не из одно-
го источника, а из сопоставления данных.

Родословная без иллюзии полноты
Рабочая семейная история почти всегда неполна. В ней

будут неизвестные причины смерти, потерянные документы,
родственники, которые не хотят говорить о здоровье, усы-
новления и разрывы контакта. Ее ценность не в том, чтобы
устранить все пробелы, а в том, чтобы показать, какие из них
влияют на решение.

Не нужно превращать сбор сведений в семейное расследо-
вание против воли родственников. Не нужно объявлять най-
денный вариант причиной всех болезней в роду. Не нужно
пугать близких словами «у нас наследственная мутация», ес-
ли пока есть только предположение. Полезнее использовать
нейтральные формулировки: «в семье были ранние сердеч-
но-сосудистые события», «точный диагноз не подтвержден»,
«врач рекомендует уточнить риск».

Анна сохранила две версии семейной истории. Короткую



 
 
 

— на одну страницу для врача. И подробную — с датами
разговоров, фотографиями документов, спорными сведени-
ями и контактами тех, кто мог что-то уточнить. В общей вер-
сии не было имен родственников, просивших не раскрывать
их данные. В личной папке документы были защищены па-
ролем, и доступ к ней имела только Анна.

Теперь ее семейное дерево не выглядело идеальным. На
нем оставались пустые места и вопросительные знаки. Но
оно стало полезнее любого рекламного обещания точной
расшифровки рода: показывало реальные события, их воз-
раст, степень подтверждения и следующий шаг.

Генетический тест может добавить к этой картине отдель-
ные данные. Он способен помочь проверить конкретную ги-
потезу, уточнить риск или обнаружить вариант, который за-
тем потребует подтверждения и консультации. Но он не зна-
ет семейных прозвищ, не слышит разговоров на кухне, не от-
личает «сердце» от инфаркта без медицинских документов
и не получает согласия тех, чью личную историю пытаются
восстановить.

Когда семейная история собрана аккуратно, следующий
вопрос звучит скромнее и точнее: не «откуда именно мои
предки», а «что можно обоснованно сказать о происхожде-
нии по данным этого метода». На этом различии строится
разговор о биогеографии — о карте, которая помогает уви-
деть вероятные связи, но не превращает проценты в точный
адрес предка.



 
 
 

 
Биогеография без

иллюзии точной карты
 

Анна открыла отчет поздно вечером, уже после созвона с
командой. На экране стояли аккуратные цветные полосы: 47
процентов — Восточная Европа, 28 процентов — Кавказ и
прилегающие регионы, 19 процентов — Центральная Азия,
еще 6 процентов — «другие регионы». Под диаграммой сер-
вис обещал «раскрыть географическую историю рода».

Первой мыслью Анны было не любопытство, а тревога. В
ее семейной истории не было ни Кавказа, ни Центральной
Азии. Бабушка родилась под Курском, дед — в Свердлов-
ской области, родители всю жизнь прожили на Урале. Анна
переслала снимок экрана брату Дмитрию.

«Ну вот, — ответил он через минуту. — Теперь ты офи-
циально не знаешь, кто ты».

Шутка попала в болезненное место. Анна хотела получить
ответ, а получила набор процентов, которые одновременно
выглядели научно и не совпадали с привычной семейной
историей. Оставалось несколько вариантов: безоговорочно
поверить отчету, объявить его маркетинговой уловкой или
разобраться, что именно способны описать эти числа.

После разговоров о семейной медицинской истории и гра-
ницах генетического теста это особенно важный поворот.



 
 
 

Оценка происхождения не является «прочтением всей на-
следственности» и не заменяет документы, рассказы род-
ственников или архивный поиск. Это статистическая мо-
дель, которая сравнивает определенные участки ДНК с набо-
рами данных, признанными исследователями и разработчи-
ками характерными для разных референсных групп. Такая
модель может быть полезной, но не выдает человеку оконча-
тельный паспорт личности.

С чего начинается карта
Представим, что сервису нужно оценить происхождение

человека. Он сравнивает генетические варианты клиента с
референсными группами — наборами образцов людей, чье
происхождение связано с определенными регионами или по-
пуляциями на основании семейных сведений, документов и
других критериев.

Референсная группа не равна «народу в чистом виде».
Это не контейнер, внутри которого хранится неизменная ге-
нетическая сущность региона. Обычно речь идет о выбор-
ке людей, отобранной по правилам конкретного проекта. В
одну группу могут попасть люди, чьи родители и несколь-
ко предыдущих поколений жили в определенной области. В
другую — люди, связанные с более широким регионом. Где-
то критерии строгие, а где-то данных мало, поэтому границы
групп остаются условными.

Если в базе хорошо представлены жители нескольких
крупных городов, но почти нет образцов из соседних об-



 
 
 

ластей, алгоритм вынужден работать с неполной картиной.
Участки ДНК человека могут оказаться наиболее похожими
на доступную группу не потому, что его предки обязательно
происходили именно оттуда, а потому, что в базе просто нет
более подходящего варианта.

Это можно сравнить с определением диалекта по несколь-
ким фразам. Если у вас есть записи только из Екатеринбурга,
Казани и Воронежа, речь жителя соседнего региона отнесут
к одному из этих вариантов. Вывод окажется приблизитель-
ным, особенно если люди из разных мест исторически много
перемещались и общались.

При чтении отчета полезно задать себе три вопроса.
Как сервис описывает референсные группы? Если он объ-

ясняет, откуда взялись образцы и по каким правилам опре-
деляются границы регионов, результат выглядит более про-
зрачным.

Что остается за пределами методики? Если вместо объяс-
нений показана только красочная карта с десятками назва-
ний, воспринимайте проценты как ориентировочную оценку
с высокой неопределенностью.

Не изменилась ли классификация? Если один и тот же ре-
гион в разных версиях отчета называется по-разному, снача-
ла проверяйте не семейную историю, а обновление системы.
«Кавказ», «Закавказье», «Южный Кавказ» или более широ-
кая категория соседних территорий могут быть разными на-
званиями для частично пересекающихся наборов данных.



 
 
 

Регион — не граница в паспорте
Генетическая близость между соседними регионами

обычно меняется постепенно, а не обрывается на линии ад-
министративной границы. Люди переселялись, вступали в
браки, торговали, воевали, осваивали новые территории и
переезжали в промышленные города. Особенно заметно это
в больших исторических пространствах, где население века-
ми перемещалось между Восточной Европой, Кавказом, По-
волжьем, Уралом, Сибирью и Центральной Азией.

Поэтому алгоритму трудно ответить на вопрос: «Из какой
именно области был мой прапрадед?» Генетические данные
могут показать сходство с широкой группой соседних попу-
ляций, но редко позволяют установить конкретную деревню
или даже современную область.

В отчете могут появиться близкие категории, которые чи-
татель воспримет как взаимоисключающие. На самом деле
они способны описывать один и тот же исторический пояс
с разных сторон. Например, человек с предками из южных
районов России может получить доли, распределенные меж-
ду Восточной Европой, Кавказом и соседними регионами.
Это не обязательно свидетельствует о трех четких линиях
происхождения. Алгоритм мог разделить смешанный гене-
тический сигнал между наиболее похожими референсными
группами.
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