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Актуальность темы исследования, результаты 
которого представлены в статье, обусловлена на-
личием следующих теоретических и практиче-
ских проблем. Это неразработанность в теории 
управления здравоохранением понятий «техно-
логия генетических исследований» и «техноло-
гия консультирования на основе диагностики 
тяжелого комбинированного иммунодефици-
та», технологий последующего терапевтиче-
ского лечения при его подтверждении. Также 
актуальность темы определяется отсутствием 
теоретического обоснования этого вида техно-
логий, как подсистемы управления здравоохра-
нением и совокупности элементов, входящих 

непосредственно в структуру технологии. Необ-
ходимость в разработке новых технологий и их 
последующего внедрения в практику здравоох-
ранения, несомненно, вызваны требованиями 
к повышению качества медицинской помощи 
на основе профессиональной компетентности 
врачей и развития специализаций, в том числе 
по иммунологии.

ИСПОЛЬЗУЕМЫЕ МЕТОДЫ

В исследовании авторы используют такие ме-
тоды как изучение теоретической литературы, 
сравнительный анализ, применяют междисци-
плинарный подход, интегрирующий результаты 
изучения теорий публичного управления, управ-
ления здравоохранением, клинической имму-
нологии и аллергологии, а также результаты 
эмпирических исследований. Анализ научных 
исследований позволяет сделать вывод о том, 
что лишь немногие российские авторы изуча-
ют и представляют теоретическое обоснование 
технологий, необходимых для диагностики и ле-
чения пациентов. Практически отсутствуют ра-
боты, в которых таковые технологии рассматри-
ваются как совокупность элементов. В основном 
в научных трудах анализируются отдельные эле-
менты или факторы, влияющие на степень ре-

РАЗВИТИЕ ТЕХНОЛОГИЙ ГЕНЕТИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ 
И КОНСУЛЬТИРОВАНИЯ ПО ВЫЯВЛЕНИЮ ВРОЖДЕННЫХ 

ОШИБОК ИММУНИТЕТА: ПРОБЛЕМЫ И ПУТИ ИХ РЕШЕНИЯ
© 2019 г.      И. А. Тузанкина1*,  Л. И. Воронина2,  Е. В. Зайцева2

*E-mail: ituzan@yandex.ru
1Институт иммунологии и физиологии УрО РАН, Екатеринбург, Россия;

2Уральский федеральный университет им. первого Президента России Б. Н. Ельцина, 
Екатеринбург, Россия

Поступила: 05.03.2019. Принята: 19.03.2019

Авторы дают теоретическое обоснование понятий «технология генетических исследований» 
и «технология консультирования на основе диагностики тяжелого комбинированного иммуно-
дефицита». Рассматривают этот вид технологий как совокупность таких элементов как этические 
нормы, алгоритм диагностических действий и консультирования.

Ключевые слова: технологии, генетические исследования, консультирование, врожденные 
ошибки иммунитета, протокол, этические нормы

DOI: 10.31857/S102872210006481-4



РОССИЙСКИЙ ИММУНОЛОГИЧЕСКИЙ ЖУРНАЛ, 2019, том 13 (22), №2

Развитие технологий генетических исследований и консультирования 1035

зультатов лечения при оказании медицинской 
помощи. Чаще всего к понятиям, связанным 
с технологиями, обращаются авторы, изучаю-
щие конкретные вопросы управления системой 
здравоохранения. Например, М. В. Печерских 
исследует процесс оказания медицинской по-
мощи детям со злокачественными новообразо-
ваниями [1]. А. С. Позднякова рассматривает 
конкретные информативные диагностические 
методы, применяемые при лечении больных [2]. 
Анализируются способы и отдельные реанима-
ционные приемы, при этом рассматриваемые не 
как элементы системы, а в качестве частных фак-
торов, влияющих на результативность лечения 
пациента, например, В. А. Аксенова, Д. Т. Леви 
и Н. И. Клевно делают выводы о значимости 
конкретных алгоритмов, анализируемых как по-
следовательность действий в дифференциальной 
диагностике БЦЖ-ос лож не ний с включением 
современных информативных методов диагно-
стики in vivo и ex vivo [3]. Наиболее разработаны 
технологии мо ле ку ляр но-ге не ти чес ких иссле-
дований в теории и практике экс перт но-кри ми-
на ли сти чес кой деятельности. В методических 
указаниях по реализации приказа Министерства 
здравоохранения России от 19.01.1999 г. указа-
ны конкретные элементы, входящие в структуру 
технологии проведения су деб но-ме ди цин ской 
экспертизы идентификации личности и уста-
новления родства [4]. Авторы статьи предлага-
ют рассматривать технологию как подсистему 
управления здравоохранения и совокупность 
конкретных элементов: локальные акты; дей-
ствия медицинских работников –  участников 
диагностических исследований на основе норм 
(правовых и этических). Далее, это критерии для 
оценки полученных результатов и последующего 
принятия решений; способы, приемы и методы, 
применяемые при осуществлении конкретных 
технологий; это медицинское оборудование, 
тесты и лекарственные препараты. При этом, 
принятие решения о необходимости разработки 
и применения той или иной технологии, долж-
но сопровождаться сравнительной оценкой ри-
ска и пользы, которую могут получить прямые 
участники (научное сообщество, врачи, пациен-
ты, их близкие и семьи) и косвенные участники 
(общество и в целом государство).

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

Исходя из предложенной методологии, в ка-
честве примера анализируется возможность 
проектирования такой технологии как консуль-

тирование пациентов, проводимое педиатрами 
общего профиля, с целью выявления или ис-
ключения тяжелого комбинированного имму-
нодефицита. При проведении консультации 
врачи обязаны оформлять направление на ге-
нетическое обследование новорожденного ре-
бенка, для того, чтобы выявить или исключить 
наследственные и врожденные заболевания. Но 
так как сегодня в РФ не установлен порядок про-
ведения генетического обследования, то мно-
гие врачи не видят необходимости в том, чтобы 
оформлять направление на такой вид обследо-
вания. Соответственно, при бездействии врачей 
систематически возникает риск по задержке во 
времени в постановке точного диагноза заболе-
ваний у пациентов, что приводит к неэффектив-
ному лечению. Изменить эту ситуацию частично 
можно следующим образом. Профессиональное 
сообщество должно постоянно формировать 
конкретные этические нормы для педиатров, не 
являющихся иммунологами. Это такая норма как 
признание необходимости по осуществлению 
усилий, направленных на подготовку специали-
стов в области генетического консультирования, 
а также на генетическое образование других спе-
циалистов в сфере здравоохранения [5]. Одним 
из результатов таковых усилий может быть при-
знание и применение на практике врачами –  не 
иммунологами многоступенчатого экспертного 
диагностического протокола скрининга паци-
ентов на наличие первичного иммунодефицита. 
В настоящее время благодаря усилиям междуна-
родного профессионального сообщества, пре-
жде всего, Комитета экспертов по первичным 
иммунодефицитам Международного союза им-
мунологических обществ, введено понятие «диа-
гностический протокол скрининга пациентов 
на наличие первичного иммунодефицита», ко-
торый систематически обновляется, внедряется 
в практическое здравоохранение, рекоменду-
ется профессиональным сообществом для вы-
явления доказанных и описанных первичных 
иммунодефицитов. Российские ученые также 
доказывают необходимость признания и при-
менения протокола, соответственно установле-
ния алгоритма диагностических мероприятий. 
Например, И. А. Тузанкина, основываясь на ре-
зультатах многолетних диагностических иссле-
дований, предлагает установить алгоритм кон-
кретных действий, направленных на уточнение 
дефектных механизмов, лежащих в основе им-
мунных реакций у новорожденных детей любого 
гестационного возраста [6]. Применение прото-
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кола скрининга и логистики сбора пятен крови, 
их транспортировки отработан специалистами 
екатеринбургского кли ни ко-ди аг но сти чес ко го 
центра «Охрана здоровья матери и ребенка» [7]. 
Таким образом, уточнение понятий «технология 
генетических исследований» и «технология кон-
сультирования на основе диагностики тяжелого 
комбинированного иммунодефицита» позволит 
в перспективе их проектировать, устанавливать 
нормативными актами, внедрять в практику 
здравоохранения, что повлечет изменение тре-
бований и к повышению качества конкретной 
медицинской услуги, и уровню профессиональ-
ной компетентности врачей-педиатров в сфере 
иммунологии.

Отчетное исследование финансировалось 
РФФИ в соответствии с исследовательским 
проектом № 18-29-14059.
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