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П л а н   л е к ц и и 
 

● Персонализированная  медицина 
● P4:  Prediction,  Prevention,  Personalization,  

Participation 
● Электронная  карта  пациента 
● 3D  цифровой  пациент 
● Персональная  геномика 
● Прогноз  здоровья  человека 
● Планирование  семьи 
● Фармакогеномика 
● Персонализированный  подбор  

лекарственных  препаратов 
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Совокупность  методов  
профилактики  патологического  

состояния,  диагностики  и  лечения  
в  случае  его  возникновения,  

основанных  на  индивидуальных  
особенностях  пациента 



► Выявление  заболевания  на  как  можно  более  ранней  
стадии,  когда  лечение  эффективнее,  проще  и  дешевле 

► Разделение  пациентов  на  группы,  что  позволяет  
выбрать  оптимальные  методы  лечения 

► Уменьшение  побочных  эффектов  лекарственных  
препаратов  на  основе  более  ранней  и  более  точной  
оценки  индивидуальных  реакций  на них  пациентов 

► Повышение  эффективности  выбора  новых  биомишеней  
для  поиска  новых  лекарственных  средств 

► Сокращение  числа  неудач,  длительности  и  стоимости  
клинических  испытаний  новых  методов  лечения 

► Смещение  акцентов  в  медицине  с  лечения  состоявшего  
заболевания  на  его  профилактику,  с  болезни  на  
здоровье 



● Выявление  молекулярного  механизма  заболевания,  
поиск  наиболее важных  биомаркеров 

● Создание  таргетных  лекарственных  средств 

● Выяснение  для  различных  подпопуляций  
патогенетических  механизмов  возникновения  и  
особенностей  развития  заболеваний,  разделение  их  
на  типы  и  подтипы 



Prediction 
Генотипирование 
Анализ  SNP-мутаций 
Genome-Wide Association Studies,  GWAS 
Прогноз риска заболеваний 

Prevention 
Профилактика 
Индивидуальное питание 

Personalization 
Интерактивная карта здоровья 
Персональный компьютерный доктор 

Participation 
Интерактивное участие пациента 
в управлении своим здоровьем 









1400 
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2500 Enzymes 

25000 Genes 

Metabolome 

Proteome 

Transcriptome 
Genome 

“Om’s”  иерархия  живых  систем 



Электронная  карта  пациента 



Электронная  карта  пациента 

● Единое  информационное  пространство 
● Неизменность  и  достоверность  записей  

на  протяжении  всего  периода  хранения 
● Регламентация  прав  доступа  и  

конфиденциальность 
● Персонифицируемость — возможность  

определить  автора  и  происхождение  
записи  в  любой  момент  времени 



Электронная  карта  пациента 



Blockchain 

● Создается  первичный  блок,  в  нем  
отсутствует  запись  о  предыдущем  блоке 

● Каждый  последующий  блок  содержит  
информацию  о  «родителе»,  виде  
транзакции,  собственном  заголовке,  
используемом  при  генерации  очередного  
блока 

● Пользователи  системы  видят  все  
количество  блоков,  но  обладают  
доступом  лишь  к  своим 



Blockchain 

● Любые  изменения  без  подтверждения  
криптографическими  ключами  
отклоняются  —  проверка  подлинности  
личности 

● Передача  закрытого  ключа  
предоставляет  полный  доступ  к  блоку  
—  внесение  врачом  изменений  в  
история  болезни 



● Трёхмерная  цифровая  медицина 
● Полная  3D-модель  органов  и  

систем  человека  в  норме  и  
патологии 

● Параметризованная,  максимально  
подробная,  вплоть  до  тканевого  и  
клеточного  уровней 

3D  цифровой  пациент 



● Трёхмерное  моделирование  
анатомических  структур,  функций  
органов  и  тканей  человека  по  
данным  медицинских  изображений,  
функциональных  и  лабораторных  
исследований 

3D  цифровой  пациент 



● Реконструкция  точной  
индивидуальной  геометрической  
модели  пациента  по  его  
томограммам  в  реальном  времени 

● Детальные  3D-модели  конкретного  
пациента  в  динамике  течения  
болезни  и  лечения 

3D  цифровой  пациент 



3D  цифровой  пациент 



3D  цифровой  пациент 



3D  цифровой  пациент 



3D  цифровой  пациент 



3D  цифровой  пациент 



Персональная  геномика 



GWAS 
Genome-Wide  Association  Studies 

Полногеномный  анализ  ассоциаций 

GDAs 
Gene-Disease  Associations 

Ассоциации  ген ‒ болезнь 

VDAs 
Variant-Disease  Associations 

Ассоциации  варианты (SNP) ‒ болезнь 



http://www.disgenet.org/ 

● 628,685  GDAs  между  17,549  генами  и  24,166  заболеваниями  
и  отклонениями 

● 210,498 VDAs между 117,337 SNPs и 10,358 заболеваниями и 
фенотипами 

2010  —  ........ 

База  данных  GWAS 



Прогноз  здоровья  человека 



Виды  геномного  анализа 



Типы  геномных  исследований 



Панели  генов 



Панели  генов 



Панели  генов 



Панель Число  
генов 

Число 
заболеваний 

Рак 175 160 
Заболевания сердца 200 50 
Эпилепсия 500 640 
Болезни обмена веществ 660 880 
Митохондриальные 
заболевания 

320 360 

Заболевания 
нервной системы 

600 500 

Всего 2455 2590 



Пример  отчета  по  МФЗ 



Пример  отчета  по  МФЗ 



Пример  отчета  по  МФЗ 



Пример  отчета  по  МФЗ 



Планирование  семьи 



Отчет  по  моногенным  заболеваниям 



Пренатальная  диагностика 

ДОТ-тест 
Диагностика анеуплоидии 
по хромосомам: 

21 — синдром Дауна 
18 — синдром Эдвардса 
13 — синдром Патау 
X — синдром 

Шерешевского-
Тернера 

Y — синдром 
Клайнфельтера 



Фармакогеномика 



Пример  отчета  по  фармакогеномике 



Аллельные  варианты  гена  CYP2C9 

Зависимость  дневной  дозировки 
варфарина  от  аллельных 

вариантов  генов  VKORC1  и  CYP2C9 

Стартовая  дозировка  варфарина  3-4  мг 

Варфарин 
Антикоагулянт,  ингибитор  эпоксидредуктазы 



Циталопрам 

Низкая  эффективность  и  низкие  побочные  эффекты 

Антидепрессант,  ингибитор  обратного  захвата  серотонина 



To  be  continued  ... 
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