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Одной из технологий, которая способствует преодолению про-
блемы низкой воспроизводимости научных исследований, явля-
ется биобанкирование, которое подразумевает соблюдение стро-
гих стандартов качества на всех этапах работы с биообразцами. 
Помимо информации о биообразце (подробного документирования 
всех особенностей его получения, транспортировки, пробопод-
готовки и последующего хранения), одним из ключевых моментов 
является наличие ассоциированной с биообразцом информации 
о доноре (пациенте). Целью настоящей статьи был анализ подхо-
дов к формированию клинической аннотации биообразцов, объ-
единению данных из различных биобанков и оценка возможностей 
использования для этого электронных медицинских карт и других 
современных технологий. Поиск публикаций проводился в базах 
данных PUBMED, eLIBRARY.RU, РИНЦ. Одним из подходов к соз-
данию клинической аннотации является целенаправленный сбор 
информации специально обученным сотрудником — первичная 
информация чаще всего берется из индивидуальных карт участни-
ка исследования, которые разрабатываются и утверждаются при 
планировании научной работы. Альтернативным методом является 
использование электронных историй болезни и других документов, 
в которые естественным образом собирается информация в про-
цессе обследования и лечения пациентов. Существуют также сме-
шанные формы сбора клинической информации — ярким примером 
является биобанк Великобритании. Полнота, структурированность 
и стандартизация являются важнейшими характеристиками кли-
нической аннотации, ассоциированной с биообразцами. В настоя-

щее время разрабатываются различные стандарты, позволяющие 
унифицировать представление клинической аннотации, сделать 
биобанки и коллекции более "видимыми" для сторонних исследо-
вателей и организаций, что необходимо для сотрудничества и бо-
лее эффективного и интенсивного использования хранящихся био-
образцов. Гармонизация методологии клинического аннотирования 
между различными биобанками открывает широкие горизонты для 
проведения крупномасштабных исследований в сфере персонали-
зированной и трансляционной медицины.
Ключевые слова: клиническая аннотация, биообразцы, биобанк, 
биобанкирование, электронные истории болезни, электронные ме-
дицинские карты.
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One technology that helps overcome the problem of low research 
reproducibility is biobanking, which involves maintaining strict 
quality standards at all stages. In addition to data on the biosample 
(detailed documentation on sampling, transportation, preparation 
and subsequent storage), one of the key points is the availability of 
information about the donor (patient). The aim of this article was to 
analyze creating clinical abstract of biospecimens, combining data 
from various biobanks and assessing the possibilities of electronic 
medical records and other modern technologies for this. The search 
for publications was carried out in the PUBMED, eLIBRARY.RU, RSCI 
databases. One approach to creating a clinical description is the 
targeted collection of information by a specially trained employee. 

Primary information is most often taken from the individual records of 
the study participant, which are developed and approved when planning 
work. An alternative method is the use of electronic medical records 
and other documents that collect information during the assessment 
and treatment of patients. There are also mixed types of clinical data 
collection, a prime example of which is the UK Biobank. Completeness, 
structure, and standardization are essential characteristics of clinical 
description associated with biospecimens. Various standards are 
currently being developed to unify clinical description, making 
biobanks and collections more available to external researchers and 
organizations, which is necessary for collaboration and more efficient 
use of stored biospecimens. Harmonization of clinical description 
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methodology between different biobanks open up broad boundaries 
for large- scale research within personalized and translational medicine.
Keywords: clinical abstract, biospecimens, biobank, biobanking, elec-
tronic medical records.
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СГХС — семейная гиперхолестеринемия, МИС — медицинская информационная система, МКБ — международная классификация болезней, ЭМК — электронные медицинские амбулаторные карты, ЭИБ — 
электронные истории болезни, BCBA — Brain Cancer Biobanking Australia (Биобанкирование материала пациентов с онкологическими заболеваниями головного мозга), BRISQ — Biospecimen Reporting for 
Improved Study Quality (Правила описания биообразцов для улучшения качества научных исследований), eMERGE Network — The Electronic Medical Records and Genomics Network (Сеть электронных меди-
цинских карт и геномики), FHIR — Fast Health Interoperability Resources (Ресурсы быстрого взаимодействия в сфере здравоохранения), FSN — fully specified name (полностью определенное имя), GWAS — 
Genome-wide association studies (полногеномные исследования ассоциаций), LOINC–Logical Observation Identifiers Names and Codes (Имена и коды идентификаторов логических наблюдений), MIABIS — 
The Minimum Information About BIobank data Sharing (Минимальная информация об обмене данными биобанка), PheWAS — Phenome-wide association studies (полнофеномные исследования ассоциаций), 
SNOMED-CT — Systemized Nomenclature of Medicine- Clinical Terms (Систематизированная номенклатура в медицине — клинические термины).

Ключевые моменты
Что известно о предмете исследования?

•  Ценность биообразцов, хранящихся в  биобан-
ке, возрастает при увеличении объема каче-
ственных стандартизированных данных, ассо-
циированных с биообразцами.

•  Обширная и  качественно собранная клиниче-
ская аннотация биообразцов является одним из 
ключевых моментов при проведении исследо-
ваний, направленных на поиск новых методов 
профилактики, диагностики и лечения различ-
ных заболеваний.

Что добавляют результаты исследования?
•  Существуют различные методы формирования 

клинической аннотации биообразцов.
•  Использование стандартов при создании кли-

нической аннотации биообразцов открывает 
возможности для сотрудничества между био-
банками на национальном и  международном 
уровне с целью проведения крупномасштабных 
исследований в сфере трансляционной и персо-
нализированной медицины.

Key messages
What is already known about the subject?

•  The value of biospecimens stored in a  biobank in-
creases with the volume of quality standardized 
biosample- related data.

•  Extensive and high-quality collected clinical des-
cription of biospecimens is one of the key points 
in research aimed at finding novel methods for 
the prevention, diagnosis and treatment of various 
diseases.

What might this study add?
•  There are various methods for creating clinical data 

on biospecimens.
•  The use of standards in the clinical description of 

biospecimens opens up opportunities for collabo-
ration between biobanks to conduct large- scale 
translational and personalized medicine research.

Введение
Количество биомедицинских исследований, 

проводимых с использованием биообразцов, с каж-
дым годом возрастает [1]. При этом одной из важ-
ных проблем является недостаточная воспроизво-
димость результатов подобных исследований. Так, 
в 2011г исследователям из компании Amgen, несмот-
ря на полное соблюдение описанной в  оригиналь-
ных статьях методики, удалось воспроизвести толь-
ко 6 из 53 (т.е. всего 11%) крупных исследований, 
результаты которых были опубликованы в высоко-
рейтинговых журналах, что чрезвычайно мало [2]. 
Это и  подобные ему исследования способствовали 
интенсификации поиска путей повышения воспро-

изводимости научно- медицинских исследований 
с использованием биообразцов. 

Одной из технологий, которая способствует 
преодолению проблемы низкой воспроизводимос-
ти, является технология биобанкирования. Соглас-
но российскому глоссарию биобанков Российской 
Федерации, под биобанком понимается "Организа-
ция или подразделение организации, которая может 
принимать, обрабатывать, хранить и  распростра-
нять биологические образцы и  ассоциированные 
с  ними данные для текущих и  будущих исследова-
ний, диагностики и терапии в соответствии со стан-
дартными операционными процедурами и включает 
в  себя полный комплекс мероприятий, связанных 
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нотипов, связанных с  конкретным вариантом ну-
клеотидной последовательности, в диапазоне тысяч 
фенотипов человека, или "фенома". Ключевым для 
PheWAS является значительное количество данных, 
включающих широкий спектр фенотипов, выяв-
ленных у большого числа пациентов [7, 8]. 

Наличие больших объемов биообразцов с  об-
ширной качественной клинической аннотацией, 
включающей не только стандартные клинические 
данные, но и,  например, результаты визуализиру-
ющих, генетических исследований открывает воз-
можности для получения новых научных знаний 
с  применением технологий искусственного интел-
лекта [9, 10]. 

Настоящая статья представляет собой обзор ли-
тературы по вопросам особенностей формирования 
клинической аннотации биообразцов, возможностям 
использования с этой целью электронных медицин-
ских карт (ЭМК) и других современных подходов.

Методологический подход
Поиск публикаций проводился в  базах дан-

ных PUBMED, eLIBRARY.RU, РИНЦ с  исполь-
зованием ключевых слов: клиническая аннота-
ция биообразцов (biospecimen clinical annotation), 
биобанк и  клиническая аннотация (biobank and 
clinical annotation), электронные медицинские кар-
ты (electronic medical records), электронные исто-
рии болезни (electronic health records), технологии 
клинического аннотирования (clinical annotation 
technologies), биобанк и  индивидуальная регист-
рационная карта (biobank and case report form), 
стандарты клинического аннотирования (clinical 
annotation standards), обмен информации меж-
ду биобанками (exchange of information between 
biobanks), интеграция информации коллекций био-
образцов (integration of information across sample 
collections). Из 173 отобранных источников в анализ 
вошло 40 публикаций, включая литературные об-
зоры, оригинальные статьи, метаанализы. Глубина 
поиска составила 10 лет: 2013-2023гг. В обзоре так-

с  его функционированием" [3]. Биобанкирование 
подразумевает соблюдение стандартов качества на 
всех этапах работы с биообразцами, а также подроб-
ное их описание [4]. 

Помимо информации о  биообразце (подроб-
ного документирования всех особенностей пре-
аналитического этапа, включая забор биообразца, 
транспортировку, пробоподготовку, последующее 
хранение и  извлечение), одним из ключевых мо-
ментов является наличие ассоциированной с  био-
образцом информации о  доноре (пациенте) [5]. 
Подобная информация может включать социально- 
демографические, антропометрические данные, 
результаты физикального осмотра, лабораторных 
и  инструментальных исследований, различных 
опросников и  т.п. При прочих равных условиях 
ценность биообразца возрастает по мере увеличе-
ния количества ассоциированных с  ним данных, 
поскольку это позволяет использовать его в  боль-
шем количестве разнообразных исследований, 
в  т.ч. в  сфере трансляционной и  персонализиро-
ванной медицины [5]. Обширная и  качественно 
собранная клиническая аннотация биообразцов 
является одной из ключевых составляющих при 
проведении исследований, направленных на поиск 
новых методов профилактики, диагностики и лече-
ния различных заболеваний (рисунок 1).

К  примеру, накопление большого количества 
качественных данных позволяет проводить мас-
штабные исследования с  целью поиска генетиче-
ской основы различных заболеваний, в т.ч. полно-
геномные исследования ассоциаций (GWAS  — 
Genome-wide association studies), в которых изу чается 
связь большого количества вариантов нуклео-
тидной последовательности с  определенным со-
стоянием или признаком, также известным как 
фенотип [6, 7]. В  последнее время появилось но-
вое направление — полнофеномные исследования 
ассоциаций (PheWAS  — Phenome-wide association 
studies), в  котором идея GWAS зеркально отраже-
на — в  таких исследованиях проводится поиск фе-

Многомерный анализ 
всех данных о пациенте

Новые 
терапевтические подходы

Новые 
профилактические подходы

РЕСУРСЫ РЕЗУЛЬТАТ

Биобанки

ИТ-инфраструктура

Биоинформатика

Стандарты и контроль качества

Новые
методы диагностики

Рис. 1     Ключевая роль наличия обширной и качественной клинической аннотации биообразцов в разработке новых профилактических, 
диагностических и терапевтических подходов. 
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дов, в т.ч. подбор персонифицированных вариантов 
лечения в  зависимости от выявляемых у  пациента 
уровней биологических маркеров. Второй сферой 
является профилактика — поиск и  совершенство-
вание превентивных подходов. Третья сфера — это 
диагностика  — изучение новых биомаркеров, по-
зволяющих улучшить выявляемость, способству-
ющих более точной постановке диагноза, уточня-
ющих существующие классификации болезней. 
Четвертая сфера подразумевает изучение прогно-
за — поиск путей его улучшения и  оценка прогно-
стической значимости различных биомаркеров. 
Пятая сфера  — это изучение этиологии того или 
иного заболевания — постижение механизмов раз-
вития и течения патологии [14, 15]. 

Вторым этапом является выделение основных 
категорий и  подкатегорий информации, необхо-
димой для проведения данного конкретного ис-
следования. В  частности, авторы выделяют такие 
категории, как "идентификация донора" (номер 
и  демографическая информация), "характеристика 
заболевания" (диагноз, анамнез, результаты обследо-
ваний и т.п.), "факторы риска" (образ жизни, фак-
торы окружающей среды, семейный анамнез и т.п.), 
"терапия" (информация о лечении основного забо-
левания и сопутствующей терапии) и "течение и ис-
ход заболевания" (информация о  степени тяжести, 
эффективности лечения и т.п.). 

Третий этап — это создание эффективной струк-
туры данных биобанка, которое подразумевает кри-
тическую оценку выбранных параметров с  целью 
их оптимизации и при необходимости сокращения 
[14, 15].

Еще одним вариантом получения клиниче-
ских и других видов данных является использование 
ЭМК, электронных историй болезни (ЭИБ) и других 
документов, в которые естественным образом соби-
рается информация в процессе обследования и лече-
ния пациентов [5]. Данный вариант стал возможен 
в  последние десятилетия благодаря широкому рас-
пространению компьютерной техники и массовому 
переходу медицинских учреждений к  электронным 
вариантам создания и хранения записей при оказа-
нии помощи пациенту в рамках так называемых ме-
дицинских информационных систем (МИС). Пре-
имуществами такого подхода является широкий 
спектр получаемых данных (обычно в ЭМК и ЭИБ 
поступает вся основная клинически значимая ин-
формация о  пациенте), проспективный характер 
имеющейся информации (данные о повторных визи-
тах или госпитализациях, в т.ч. на протяжении дли-
тельного времени), бóльшая точность информации 
(обычно ЭМК и ЭИБ заполняются медперсоналом, 
непосредственно участвующим в  лечении пациен-
та), отсутствие ошибок, связанных с переносом дан-
ных, более низкая стоимость создания клинической 
аннотации и др. В то же время существует ряд огра-

же представлены источники, опубликованные ра-
нее 2013г, если в них содержится ценная информа-
ция, касающаяся данной темы.

Результаты и обсуждение 
Подходы к созданию клинической аннотации био-

образцов, используемых для научных исследований
Одним из классических подходов к  созданию 

клинической аннотации биообразцов, используемых 
для научных исследований, является целенаправлен-
ный сбор клинической и других видов информации 
специально обученным сотрудником  — первичная 
информация чаще всего берется из индивидуальных 
регистрационных карт участника исследования [11]. 
Такие карты разрабатываются и  утверждаются при 
планировании исследования. Сбор данных может 
осуществляться как на бумажный носитель (анкеты, 
опросники, различные виды медицинских карт), так 
и в электронном виде (чаще всего с использовани-
ем специально созданных форм сбора информации, 
в т.ч. в случае многоцентрового исследования — с ис-
пользованием сети Интернет и  внесением данных 
в деперсонализированном виде) [11]. При любом ва-
рианте в последующем информация обрабатывается 
таким образом, чтобы была сформирована база дан-
ных, пригодная для статистического анализа. Такой 
метод широко распространен, но сопряжен с рядом 
ограничений: нередко ввод данных осуществляется 
сотрудником, не принимающим непосредственное 
участие в ведении пациента, могут возникать ошиб-
ки при переносе данных [5, 12]. Примером широкого 
использования подобного подхода к сбору информа-
ции может служить биобанк Люксембурга, в  сферу 
услуг которого помимо сбора биообразцов из круп-
нейших клиник страны входит создание так называ-
емых "индивидуальных карт пациента" (Case Report 
Form, CRF)1. Подобный метод сбора информации 
часто используется при проведении различных по-
пуляционных исследований, когда изучается ото-
бранная по специальной методике представительная 
выборка населения. Примером российских исследо-
ваний, проводимых по данной технологии, являют-
ся три этапа крупного эпидемиологического проекта 
ЭССЕ-РФ (Эпидемиология сердечно- сосудистых за-
болеваний и их факторов риска в регионах Россий-
ской Федерации) [13]. 

Manders P, et al. разработали 3-ступенчатый ал-
горитм выбора клинических данных, необходимых 
для регистрации при биобанкировании [14, 15]. 

В качестве первого этапа предлагается опреде-
ление сферы планируемого научного исследования. 
При этом выделяют пять основных сфер. Первой 
из них является изучение терапевтических подхо-

1 Integrated Biobank of Luxembourg (IBBL). https://www.lih.lu/en/
translational-medicine/translational-medicine-operations-hub/
integrated-biobank-of-luxembourg-ibbl/.
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Массив данных, доступных в  ЭМК и  ЭИБ, 
обеспечивает более обширную и потенциально бо-
лее детальную информацию о  состоянии здоровья 
пациентов по сравнению с  той, которую получа-
ют в  большинстве когортных клинических иссле-
дований [8]. Например, результаты лабораторных 
и  инструментальных исследований, консультации 
врачей разного профиля, эпикризы предоставля-
ют объективные данные, позволяющие определить 
обоснование диагноза, стадию заболевания и  дру-
гие показатели. Кроме того, доступность длитель-
ного наблюдения дает возможность изучения вза-
имосвязи факторов риска и заболеваний на протя-
жении жизни человека. 

Недавние достижения в  области генетических 
технологий и широкое использование данных ЭМК 
и ЭИБ ускорили развитие геномной медицины, при-
внеся многообещающие результаты исследований ге-
нома в клиническую практику. Данные генома и фе-
нома, связанные с ЭМК и накопленные для больших 
популяций благодаря технологиям биобанкирования, 

ничений, которые необходимо учитывать при ис-
пользовании данного метода: объем информации для 
разных пациентов может существенно различаться, 
длительность наблюдения также может значительно 
варьировать, неизбежным является смещение вы-
борки  — за медицинской помощью более тяжелые 
больные обращаются чаще, обычно отсутствует чет-
кая стандартизация диагностических и  лечебных 
процедур, проводимых различными операторами 
и врачами, отсутствует рандомизация и др. [5].

Интересным является опыт создания специ-
альных некоммерческих ресурсов, в  т.ч. на госу-
дарственном уровне, призванных оптимизировать 
и  структурировать деперсонифицированные био-
медицинские данные, поступающие из ЭМК и ЭИБ 
медицинских учреждений страны, с возможностью 
предоставления их различным исследовательским 
группам страны для ускорения научных исследова-
ний, что, к примеру, уже реализовано в Австралии2.

2 Connecting health information. https://www.biogrid.org.au/.
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Рис. 2     Развитие трансляционной геномики опирается на исследования всего генома и фенома. Прогресс зависит от наличия ресурсов и от 
аналитических методов и инструментов, позволяющих извлечь пользу из этих ресурсов. Крупномасштабные исследования с исполь-
зованием новых технологий, основанных на объединении информации из ЭМК и ЭИБ с геномными данными могут привести 
к совершенствованию оказания медицинской помощи (адаптировано из [8]). 

Примечание: GWAS  — полногеномный поиск генетических ассоциаций, PheWAS  — полнофеномный поиск генетических ассоциаций, 
е-фенотипирование — фенотипирование на основе данных, хранящихся в электронном виде, ЭМК — электронные медицинские карты, 
ЭИБ — электронные истории болезни.
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легчения идентификации фенотипа применяются 
различные стандарты представления данных (часть 
из них описаны ниже): SNOMED-CT (Systemized 
Nomenclature of Medicine — Clinical Terms, система-
тизированная номенклатура в медицине — клиниче-
ские термины), CPT (Current Procedural Terminology, 
современная терминология процедур), LOINC 
(Logical Observation Identifiers Names and Codes, 
имена и коды идентификаторов логических наблю-
дений), FHIR (Fast Health Interoperability Resources, 
ресурсы быстрого взаимодействия в  сфере здраво-
охранения) и др., а  также системы обработки есте-
ственного языка, например, "MedLEE", "MetaMap", 
"KnowledgeMap" и  "cTAKES" [22-24]. Подобный 
подход позволяет успешно проводить анализ дан-
ных как в рамках одного клинического центра, так 
и в многоцентровых исследованиях, даже при нали-
чии различий в клинической практике между разны-
ми учреждениями [20, 24]. 

 Существуют и смешанные варианты создания 
клинической аннотации биообразцов, объединяю-
щие оба указанных выше подхода. Ярким примером 
реализации такого смешанного варианта является 
Биобанк Великобритании (UK Biobank), который 
включает биоматериал и информацию от ~500 тыс. 
доноров3. При включении в  исследование запол-
няется целый пул опросников и  форм на каждого 
участника, при этом клиническая аннотация посто-
янно пополняется благодаря сопряжению с  ЭМК 
национальной системы здравоохранения Велико-
британии. Кроме того, к  клинической аннотации 
добавляются данные, получаемые в  рамках прово-
димых научных работ — генетическая информация, 
данные, полученные с помощью высокотехнологич-
ных методов исследования (магнитно- резонансная 
и  мультиспиральная компьютерная томография) 
и  многое другое. Подобный подход позволяет ана-
лизировать и проводить исследования в совершенно 
различных направлениях поиска новых ассоциаций 
биомаркеров, факторов окружающей среды, образа 
жизни с развитием того или иного заболевания, вы-
явления предикторов заболеваний и т.п. [25-27].

Стандарты, затрагивающие вопросы клиническо-
го аннотирования биообразцов

Учитывая наличие проблемы недостаточной вос-
производимости результатов научных исследований, 
ряд организаций и консорциумов опубликовали раз-
личные стандарты и  рекомендации, посвященные 
аннотированию биообразцов и правилам изложения 
при публикации результатов исследований.

В  2011г были опубликованы рекомендации 
BRISQ (Biospecimen Reporting for Improved Study 
Quality, Правила описания биообразцов для улучше-
ния качества научных исследований) [28, 29]. В этих 
рекомендациях, помимо описания основных харак-

3 UK Biobank. https://www.ukbiobank.ac.uk/.

позволяют изучать генетические вариации в масшта-
бе всего фенома (рисунок 2). Так, совмещение дан-
ных ЭМК и  ЭИБ с  результатами секвенирования 
соответствующих биообразцов от 50726 пациентов, 
хранящихся в  биобанке, дало возможность изучить 
влияние генетических вариантов, связанных с семей-
ной гиперхолестеринемией (СГХС), на вероятность 
развития ишемической болезни сердца в  молодом 
возрасте, которая оказалась в  3,7 раза выше у  но-
сителей вариантов, ассоциированных с  СГХС [16]. 
Примечательно, что лишь 25% носителей данных 
вариантов соответствовали клиническим критериям 
постановки диагноза СГХС. Это исследование стало 
возможным только благодаря наличию многолетних 
данных, хранящихся в ЭМК, и генетическому анали-
зу биообразцов, хранящихся в биобанке [16]. 

Проект "eMERGE Network" (The Electronic 
Medical Records and Genomics Network, сеть элек-
тронных медицинских карт и  геномики), иници-
ированный в  2007г, сфокусирован на изучении 
возможностей, которые дает объединение данных 
МИС медицинских учреждений с  ресурсами био-
банков и биорепозиториев, предоставляющих био-
образцы для проведения генетических исследова-
ний [17]. С момента основания проект прошел не-
сколько этапов, в рамках которых были проведены 
работы по таким направлениям, как клиническое 
аннотирование генетических вариантов, фарма-
когеномика, интеграция медицинских и  генети-
ческих результатов в МИС в клинических центрах, 
изучение распространенных и редких генетических 
вариантов, развитие научно- обоснованных мето-
дов фенотипирования с использованием данных из 
МИС с целью создания выборок для исследований, 
изучение влияния получаемых в рамках проекта ге-
нетических данных на различные аспекты оказания 
медицинской помощи пациенту, исследование юри-
дических, этических и  социальных особенностей 
интеграции генетических данных с ЭМК и ЭИБ [5, 
17]. В частности, именно в рамках проекта eMERGE 
впервые был разработан метод PheWAS, а в 2013г был 
создан каталог PheWAS, процитированный к  2020г 
>300 раз [18, 19]. Анализ данных и идентификация 
обобщенных признаков (фенотипа) того или иного 
заболевания могут занимать довольно продолжи-
тельное время. Всю информацию, содержащуюся 
в МИС, подразделяют на дискретные данные (пред-
ставленные заранее предопределенными структу-
рированными значениями, например, дата рож-
дения, пол, код диагноза согласно международной 
классификации болезней, МКБ), а  также большое 
количество другой, менее структурированной ин-
формации, часто в виде текста в свободном формате. 
Сеть eMERGE разработала и  внедрила алгоритмы 
обработки информации на основе ЭМК и ЭИБ для 
различных фенотипов [20, 21]. Для извлечения кли-
нической информации из текстового формата и об-
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системами, приводят к  значительным сложностям 
при поиске образцов в разных биобанках [34].

С целью унификации информации при обмене 
данными между биобанками в 2012г был иницииро-
ван проект MIABIS (The Minimum Information About 
BIobank data Sharing, Минимальная информация 
об обмене данными биобанка), в  рамках которого 
предложены 52 характеристики, необходимые для 
описания как биобанка, так и  конкретной коллек-
ции [32]. При описании коллекции часть характери-
стик посвящена особенностям исследования, в рам-
ках которого данная коллекция собрана (например, 
"случай- контроль", когортное или популяционное 
исследование и др.); относительно клинической ан-
нотации выделены такие характеристики, как мини-
мальный, средний и максимальный возраст доноров 
коллекции, основной диагноз и сопутствующие за-
болевания. Также рекомендуется предоставление 
информации о  дополнительных медицинских дан-
ных, доступных для данной коллекции. Кроме того, 
в  случае уже имеющихся результатов научных ис-
следований, проведенных на биообразцах из кон-
кретной коллекции, рекомендуется предоставить 
информацию о  том, какие "омиксные" данные до-
ступны (например, данные исследования генома, 
транскриптома, протеома, метаболома и  т.п.) [32]. 
В расширенной обновленной версии MIABIS пред-
ставлены не только рекомендуемые правила опи-
сания на уровне биобанков и коллекций, но также 
и  на уровне биообразцов и  доноров биоматериала 
[35]. В частности, относительно доноров биообраз-
цов составлен предустановленный список вариантов 
описания, ассоциированных с  ним данных и  био-
образцов: вид биообразцов, данные опросников, 
изображений, пол, национальность, данные из ме-
дицинских карт, национальных регистров, генеало-
гические данные, информация из патологоанатоми-
ческих подразделений, физиологические или биохи-
мические измерения, психологические данные и др.; 
рекомендован формат отображения даты рожде-
ния, как гггг-мм-дд [35]. Подчеркивается важность 
не только ассоциированного с  каждым биообраз-
цом диагноза с  указанием кода из МКБ, но также 
временнóй шкалы событий (даты, возраста пациента 
в момент развития события) [35]. 

Полезным представляется опыт консорциума 
"Биобанкирование материала пациентов с  онколо-
гическими заболеваниями головного мозга" (Brain 
Cancer Biobanking Australia, BCBA), созданного 
с  целью объединения усилий биобанков по всей Ав-
стралии, специализирующихся на онкологических, 
в т.ч. редких патологиях головного мозга у взрослых 
и детей. Для унификации клинических данных, ас-
социированных с  биообразцами в  разных биобан-
ках страны, был создан специальный "словарь", со-
держащий стандартизованное описание, структуру 
и формат для каждого элемента данных и ограничи-

теристик получения и  хранения самого биообразца 
в соответствии с его жизненным циклом, содержит-
ся часть, посвященная клинической аннотации био-
образцов. Все элементы по степени важности рас-
пределены на 3 группы — обязательные к описанию, 
рекомендуемые (полезные) и дополнительные. Диа-
гноз, витальный статус и клинические данные паци-
ентов относятся к  характеристикам, обязательным 
к описанию. К рекомендуемым характеристикам ис-
следователи относят демографическую информацию, 
а также время между постановкой диагноза и взятием 
биообразца. Дополнительными параметрами клини-
ческой аннотации, согласно рекомендациям BRISQ, 
являются стадия заболевания (например, острая или 
хроническая), время относительно приема лекар-
ственной терапии, различные виды терапии, которые 
могут повлиять на биообразцы (например, химио- 
или лучевая терапия, внутривенные инфузии), статус 
курения, репродуктивный статус [28].

В  литературе представлен ряд рекомендаций, 
разработанных для конкретных патологий или 
видов исследований. Например, рекомендации 
REMARK (Reporting Recommendations for Tumor 
Marker Prognostic Studies, Рекомендации по пред-
ставлению данных исследований прогностических 
опухолевых маркеров) среди прочего содержат та-
кие характеристики, как стадия заболевания, кли-
нические показатели, специфичные для изучаемого 
заболевания и влияющие на прогноз (в т.ч. в срав-
нении с  изучаемым маркером) и  сопутствующие 
диагнозы [30]. Рекомендации TRIPOD (Transparent 
reporting of a  multivariable prediction model for 
individual prognosis or diagnosis, четкое представле-
ние многомерной модели прогнозирования для ин-
дивидуального прогнозирования или диагностики) 
направлены на стандартизацию при проведении 
исследований в сфере прогнозирования и содержат 
22 элемента; в  частности, рекомендуется тщатель-
ное описание клинических данных каждого паци-
ента и методов его лечения [31].

Отдельной задачей является объединение уси-
лий различных биобанков при проведении крупно-
масштабных исследований по различным направ-
лениям. Фактически многие биобанки обладают 
огромным количеством образцов, которые исполь-
зуются недостаточно, но потенциально представля-
ют собой "золотую жилу" для самых разнообразных 
научных проектов и  коллабораций, при условии, 
что информация об их наличии станет доступной 
и видимой для различных исследовательских групп 
[32, 33]. Предпосылкой для сотрудничества явля-
ется возможность комплексного поиска и  доступа 
к  фенотипической, клинической и  другой инфор-
мации об образцах, которые в  настоящее время 
хранятся в  биобанках. Однако проблемы конфи-
денциальности, наряду с  отсутствием согласован-
ных словарей и гетерогенными информационными 
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затруднено. Эффективные и  универсальные прото-
колы, включающие подробную информацию о  до-
норе и образце, все еще очень ограничены. В связи 
с этим Jarczak J, et al. создали и предлагают к исполь-
зованию специальный размещенный в открытом до-
ступе протокол обмена данными (авторское название 
BioSCOOP), целью которого является гармонизация 
и стандартизация правил общения между биобанка-
ми на уровне информации о доноре вместе с инфор-
мацией об образце при решении двух видов задач: об-
мена информацией между различными биобанками 
и обеспечения поиска и представления наборов об-
разцов и данных при проведении совместных иссле-
дований [37]. Импорт данных в формате BioSCOOP 
реализован в  связанном с  ним проекте "Bioface". 
"Bioface" имеет распределенную архитектуру и пред-
ставлен как браузер для членов сети биобанков Поль-
ши и других биобанков, используемый с целью поис-
ка образцов из различных биобанков и биохранилищ 
[37, 38]. Кроме того, авторы предложили достаточно 
подробное стандартизированное описание феноти-
пических и антропометрических данных (например, 
индекс массы тела, окружность талии, размеры го-
ловы, туловища, конечностей и  т.п.). Для описания 
клинических данных авторы предлагают использова-
ние МКБ, а также коллекции медицинских терминов 
SNOMED CT4.

"SNOMED International" — некоммерческая ор-
ганизация, которая владеет, управляет и  развивает 
SNOMED CT  — базу стандартизированных меди-
цинских терминов, включая разработку стандартов 
кодифицированного языка, который представляет 
группы клинических терминов и поддерживает пред-
ставление подробной клинической информации та-
ким образом, чтобы ее можно было обрабатывать 
автоматически. В настоящее время база доступна на 
английском и  испанском языках и  используется во 
многих станах мира4. Основными типами компонен-
тов в данной системе являются "концепты", "описа-
ния" и  "отношения". Логическая модель определяет 
способ связи и представления каждого типа компо-
нентов. Каждый "концепт" представляет собой уни-
кальное клиническое понятие, которое обозначается 
с  помощью числового идентификатора, обеспечи-
вающего ссылку на это понятие. "Отношения" пред-
ставляют собой связь между двумя понятиями. "От-
ношения" используются для логического определения 
значения понятия таким образом, чтобы его мог об-
работать компьютер. "Описания" — это удобочитае-
мые термины, связанные с клиническими понятия-
ми. "Описания" включают такие разновидности, как 
"полностью определенное имя" (FSN, fully specified 
name) и "синонимы". FSN — это тип описания, ко-
торое однозначно и полностью отражает смысл кли-

4 SNOMED CT, the world’s most comprehensive clinical terminology. 
https://www.snomed.org/.

вающий свободный текст во всех возможных случа-
ях, при этом рекомендации по представлению кли-
нических данных сравнивались с другими стандар-
тами, такими как BRISQ и MIABIS [36]. 

Рабочая группа консорциума BCBA выделила 
5 категорий клинических данных: демографическая 
информация, клинические и  радиологические диа-
гнозы, информация о  выполненных хирургических 
вмешательствах, установленный при нейропатоло-
гическом исследовании диагноз, методы лечения 
пациента и данные, получаемые в ходе дальнейшего 
наблюдения пациента [36]. В  каждой из категорий 
выделены наиболее важные обязательные данные 
(включают информацию, которая может быть собрана 
большинством биобанков), рекомендуемые к описа-
нию (включают информацию, которая может повы-
сить ценность потенциальных научных исследований) 
и расширенные (включают практически всю клини-
ческую информацию, полученную при обследовании 
и лечения пациента и потенциально важную для про-
ведения исследований в сфере персонализированной 
медицины). Например, обязательными общими дан-
ными о больном являются идентификаторы пациен-
та, дата рождения, пол, возраст при постановке диа-
гноза, рекомендуемыми — фамилия лечащего врача, 
расширенными  — национальность пациента. В  от-
ношении диагноза обязательными являются: дата 
постановки диагноза, первичный источник опухоли, 
обоснование диагноза, дата и тип радиологического 
исследования, наличие наследственных синдромов, 
гистологический тип опухоли и др.; рекомендуемыми 
к описанию являются радиологический диагноз и за-
ключение, а расширенными данными считаются все 
имеющиеся клинические данные, в т.ч. оригинальные 
изображения компьютерной и магнитно- резонансной 
томографии в  формате DICOM (Digital Imaging and 
Communications in Medicine, стандарт цифровых ме-
дицинских изображений и  документов) и  т.п. В  от-
ношении описания лечения в качестве обязательной 
выбрана информация о том, получал ли пациент ле-
чение, рекомендуемыми  — даты терапии, сведения 
о том, проводилась ли она до или после операцион-
ного лечения, проводилась ли химио- или радиолуче-
вая терапия, осуществлялась ли она в рамках того или 
иного исследования; в качестве расширенных данных 
приведены точные даты начала и окончания терапии, 
режимы дозирования, была ли проведена в  полном 
объеме и,  если нет, то по какой причине и  т.п. [36]. 

Динамичное развитие индустрии биобанки-
рования привело к  увеличению количества систем 
с  использованием информационных технологий 
для управления клиническими и другими данными, 
связанными с  биообразцами. Широкодоступные 
программные инструменты относятся, в  основном, 
к конкретному биобанку или биоколлекции. Сотруд-
ничество между учреждениями, оснащенными раз-
личными системами информационных технологий, 
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В  1987г была основана международная неком-
мерческая организация по разработке стандартов 
для обмена, интеграции, совместного использова-
ния и поиска электронной медицинской информа-
ции (Health Level Seven International, HL7)7. "Level 
Seven (седьмой уровень)" относится к  7-уровне-
вой модели связи Международной организации по 
стандартизации (ISO) для взаимодействия откры-
тых систем  — уровень применения и  внедрения. 
Среди прочего организацией разработан стандарт 
FHIR, который предназначен для обмена инфор-
мацией, связанной со здравоохранением (клиниче-
ские и административные данные, информация из 
научных исследований и  др.). HL7 поддерживают 
>1600 участников из >50 стран7. 

Заключение
Таким образом полнота, структурированность 

и  стандартизация относятся к  важнейшим характе-
ристикам клинической аннотации, ассоциированной 
с биообразцами. Основными методами составления 
клинической аннотации являются использование ин-
дивидуальных регистрационных карт пациента и объ-
единение данных МИС с информационной системой 
биобанка. В настоящее время разрабатываются раз-
личные стандарты, позволяющие унифицировать 
представление клинической аннотации, сделать био-
банки и коллекции более "видимыми" для сторонних 
исследователей и  организаций, что необходимо для 
сотрудничества и более эффективного и интенсивно-
го использования хранящихся биообразцов. Гармо-
низация методологии клинического аннотирования 
между различными биобанками открывает широкие 
горизонты для проведения крупномасштабных иссле-
дований в сфере персонализированной и трансляци-
онной медицины.

Отношения и  деятельность: все авторы заявля-
ют об отсутствии потенциального конфликта инте-
ресов, требующего раскрытия в данной статье.
7 HL7 International. https://www.hl7.org/about/index.cfm?ref=nav.

нического понятия. Выделяют также "синонимы", 
которые подразумевают описания, позволяющие 
выразить одно и то же понятие разными способами, 
каждый из которых связан с одним и тем же иденти-
фикатором понятия4. Наиболее частым применени-
ем данной системы является стандартизация данных 
в  ЭМК и  ЭИБ, необходимая для повышения пре-
емственности медицинской помощи, проведения 
научно- исследовательских работ и др. [39].

Представляет интерес идентификатор LOINC, 
который создан для унификации представления дан-
ных в ЭИБ, в т.ч. результатов лабораторных и других 
методов обследования5. Идентификатор размещен 
в  открытом доступе и  широко используется раз-
личными лабораториями. Любой термин в кодифи-
каторе LOINC определяется как комбинация кода 
LOINC и  так называемого "полностью определен-
ного имени" (FSN). FSN состоит из пяти или шести 
основных частей: названия измеряемого компонен-
та или аналита (например, глюкоза, пропранолол), 
наблюдаемого свой ства (например, концентрация 
вещества, масса, объем), временнóго аспекта из-
мерения (например, является ли оно протяженным 
во времени или мгновенным), тип системы или об-
разца (например, моча, сыворотка), шкала измере-
ния (например, качественный или количественный) 
и, где уместно, метод измерения (например, радио-
иммуноанализ, иммуноферментный анализ). FSN 
представляет собой комбинацию основных частей 
и символа двоеточия ":", который действует как раз-
делитель, например: <Аналит/компонент>:<вид 
свой ства наблюдения или измерения>:<временнóй 
аспект>:<система (образец)>:<масштаб>:<метод>6. 
Системы SNOMED-CT и  LOINC были успешно 
применены для объединения данных 15 региональ-
ных биобанков Кореи, а также широко используют-
ся в  рамках исследований сети eMERGE и  других 
проектов [23, 40].

5 https://loinc.org/.
6 https://loinc.org/.
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