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The growing prevalence of metabolic disorders creates an increasing 
demand for novel approaches to their prevention and therapy. Novel 
genetic diagnostic technologies are developed every year, which 
makes it possible to identify people who are at the highest genetic risk 
of diabetes, non­alcoholic fatty liver disease, and metabolic syndrome. 
Early intervention strategies can be used to prevent metabolic 
disorders in this group of people. Genetic risk scores (GRSs) are 
a powerful tool to identify people with a high genetic risk. Millions of 
genetic variants are analyzed in genome­wide association studies 
in order to combine them into GRSs. It has become possible to store 
and process such huge amounts of data with the help of biobanks, 
where biological samples are stored according to international 
standards. Genetic studies include more and more people every 

year that increases the predictive power of GRSs. It has already been 
demonstrated that the use of GRSs makes future preventive measures 
more effective. In the near future, GRSs are likely to become part of 
clinical guidelines so that they can be widely used to identify people at 
high risk for metabolic syndrome and its components.
Keywords: metabolic disorders, diabetes, obesity, non­alcoholic 
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association study).
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Растущая распространенность метаболических заболеваний 
требует поиска новых подходов к  их профилактике и  лечению. 
С  каждым годом совершенствуются методы генной диагностики, 
которые позволяют идентифицировать лиц с  наибольшим гене­
тическим риском развития ожирения, сахарного диабета, неалко­
гольной жировой болезни печени и  метаболического синдрома. 
В  группах высокой наследственной предрасположенности воз­
можно более раннее интенсивное профилактическое вмешатель­
ство. Шкалы генетического риска (ШГР)  — один из основных ин­
струментов современной генной диагностики. Они формируются 
на основании данных крупномасштабных исследований с участием 
сотен тысяч пациентов, в которых анализируются миллионы вари­
антов нуклеотидных последовательностей. Анализ биологических 
образцов такого количества пациентов стал возможным благодаря 
развитию биобанкирования, обеспечивающего единые стандарты 
сбора и хранения биообразцов. Масштабы генетических исследо­
ваний, а  вместе с  ними и  предсказательная точность ШГР, посто­
янно увеличиваются. Накоплено значительное количество научных 
данных, которые демонстрируют повышение эффективности про­
филактических мероприятий при использовании ШГР для страти­

фикации риска. Это дает основания предполагать, что ШГР в обо­
зримом будущем займут свое место в клинических рекомендациях 
и  станут применяться в  популяционных масштабах для выявления 
лиц с высокой наследственной предрасположенностью к развитию 
метаболического синдрома и его компонентов.
Ключевые слова: метаболические заболевания, сахарный диабет, 
ожирение, неалкогольная жировая болезнь печени, шкала генети­
ческого риска, биобанк, GWAS (genome­wide association study).
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Существенный вклад наследственности в  раз-
витие МС делает необходимым выявление лиц 
с высоким генетическим риском с целью как можно 
более ранней профилактики метаболических на-
рушений. Описаны доказательства эффективности 
подобного подхода в  отношении ишемической бо-
лезни сердца. По данным исследования Damask А, 
et al. (2020), риск развития больших сердечно-со-
судистых событий достоверно ассоциируется с вы-
соким генетическим риском, рассчитанным на ос-
новании шкалы, включающей >6 млн вариантов ге-
нов — отношение рисков (ОР) составило 1,59 (95% 
доверительный интервал (ДИ): 1,28-1,96) [13]. При 
этом в группе наиболее высокого риска наблюдался 
наибольший эффект от применения гиполипиде-
мических препаратов группы ингибиторов PCSK9 
(proprotein convertase subtilisin/kexin type 9, пропро-
теиновой конвертазы субтилизин/кексин типа 9) — 
ОР 0,61 (95% ДИ: 0,45-0,84). 

Диагностика полигенных форм метаболиче-
ских заболеваний требует больших ресурсов и  за-
трат. Для поиска генетических полиморфизмов, 
которые вносят вклад в  развитие тех или иных за-
болеваний, проводятся исследования с применени-
ем полногеномного поиска ассоциаций (genome-
wide association study  — GWAS) [14]. Значительное 
число GWAS основываются на содержащихся 
в биобанках генетических данных пациентов. Пре -
имущественно на основании результатов GWAS 
формируются шкалы генетического риска (ШГР), 
включающие в  себя варианты нуклеотидных по-
следовательностей (ВНП), которые в  совокупно-
сти вносят наибольший риск в развитие патологии. 
Подобные исследования проводятся и в отношении 
МС, СД-2, ожирения, неалкогольной жировой бо-
лезни печени (НАЖБП) и других патологий, кото-
рые обсуждаются ниже.

Цель обзора  — определение места генодиа-
гностики в  профилактике МС и  его компонентов. 
Большое внимание в  обзоре уделено эффектив-
ности применения ШГР для стратификации гене-
тического риска, а  также роли биобанкирования 
в формировании и валидации ШГР.

ВНП — варианты нуклеотидных последовательностей, ДИ — доверительный интервал, ИМТ — индекс массы тела, МС — метаболический синдром, НАЖБП — неалкогольная жировая болезнь печени, ОР — 
отношение рисков, СД — сахарный диабет, СД­2 — СД 2 типа, СТБ — соотношение окружности талии и бедер, СТБИМТ — СТБ с поправкой на ИМТ, ФР — факторы риска, ШГР — шкала генетического риска, 
AUC — Area Under Curve (площадь под кривой), GWAS — genome­wide association study (полногеномный поиск ассоциаций), HbA1c — гликированный гемоглобин, MODY — Maturity Onset Diabetes of the Young 
(cахарный диабет взрослого типа у молодых).
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Введение
Распространенность таких метаболических за-

болеваний, как сахарный диабет (СД) 2 типа (СД-2) 
и  ожирение, с  каждым годом растет и  в  последние 
десятилетия обретает характер пандемии. По дан-
ным Всемирной организации здравоохранения 
с 1975 по 2016гг распространенность ожирения утро-
илась и  в  настоящее время составляет ~39% сре-
ди взрослых >18 лет [1]. СД страдают >422 млн че-
ловек во всем мире, в 2019г >1,5 млн смертей было 
обусловлено непосредственно СД [2]. СД-2 и ожи-
рение могут выявляться по отдельности, но в боль-
шинстве случаев ожирение выступает основным 
фактором риска развития СД-2. По данным иссле-
дований MESA (Multi-Ethnic Study of Atherosclerosis) 
и  NHANES (National Health And Nutrition Exa-
mination Survey) до 41% новых случаев СД-2 обу-
словлены ожирением, что говорит о тесной этиоло-
гической и  патогенетической связи этих заболева-
ний [3]. Совокупность метаболических нарушений, 
включающая инсулинорезистентность, ожирение, 
повышение уровня триглицеридов в крови, сниже-
ние уровня холестерина липопротеинов высокой 
плотности, в сочетании с повышенным уровнем ар-
териального давления объединяются в понятие ме-
таболического синдрома (МС) [4]. Метаболические 
нарушения — известный фактор развития сердечно-
сосудистых заболеваний. При СД риск развития сер-
дечно-сосудистой патологии увеличивается в 2 раза 
[5]. По данным метаанализа с  участием >300  тыс. 
человек, при ожирении риск развития сердечно-со-
судистых событий повышается на 81% [6].

На протяжении нескольких десятилетий изу-
чается вклад генетики в  развитие метаболических 
заболеваний. Вклад наследуемости в  ожирение, ха-
рактеризуемое индексом массы тела (ИМТ) или соот-
ношением окружностей талии и бедер (СТБ), состав-
ляет, соответственно, 40-70% [7, 8] и 30-60% [9, 10]. 
Наследуемость СД-2 оценивается в  36-72% [11, 12]. 
Ожирение, СД-2 относятся к многофакторным забо-
леваниям, однако в настоящее время известен целый 
ряд моногенных форм, диагностика которых уже во-
шла в современные клинические рекомендации. 
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 Биобанкирование

Материал и методы
Поиск публикаций на русском и  английском языке 

проводился в базах данных MEDLINE, PubMed, Scopus, 
Cochrane Library, PEDro, eLIBRARY и  Google Scholar. 
Поиск осуществлялся по ключевым словам (на русском 
и  английском языках): метаболические заболевания, са-
харный диабет, ожирение, неалкогольная жировая бо-
лезнь печени, шкала генетического риска, биобанк, 
GWAS, metabolic disorders, diabetes mellitus, obesity, non-
alcoholic fatty liver disease, genetic risk score, biobank. Глу-
бина поиска охватывает весь период публикаций по ана-
лизируемой теме до октября 2021г.

Молекулярно-генетическая диагностика 
метаболических нарушений в современных 
клинических рекомендациях

В последних версиях клинических рекомен-
даций по диагностике и лечению СД-2, ожирения, 
НАЖБП все больше внимания уделяется возмож-
ностям генетических методов, которые позволяют 
оценить наследственную предрасположенность 
к  развитию той или иной патологии. На данном 
этапе рекомендации преимущественно сосредото-
чены вокруг моногенных форм заболеваний, одна-
ко внедрение ШГР в рутинную клиническую прак-
тику в  обозримом будущем представляется весьма 
вероятным [15]. 

СД
Наиболее подробно персонализированные под-

ходы обсуждаются в рекомендациях Аме риканской 
диабетической ассоциации (ADA  — American Dia-
betes Association), опубликованных в  2020г [16]. 
Роль генетического тестирования особенно велика 
в диагностике моногенных форм СД, т.к. до сих пор 
значительная часть случаев моногенного СД не вы-
является в связи со схожестью клинических прояв-
лений СД-2 и моногенных форм. При этом тактика 
ведения при данных патологиях часто различается, 
что делает верный диагноз принципиально важ-
ным. При диабете MODY (Maturity Onset Diabetes 
of the Young  — cахарный диа бет взрослого типа 
у молодых)-2 прием пероральной противодиабети-
ческой терапии неэффективен, в то время как при 
MODY-1 или MODY-3 даже небольшие дозы пре-
паратов сульфонилмочевины обеспечивают пол-
ный контроль над заболеванием [17, 18].

Генетическое тестирование не рекомендуется 
проводить всем лицам с клиническими проявлени-
ями СД в  качестве скрининга, поскольку данный 
метод по настоящее время остается достаточно за-
тратным. Предлагается применять его лишь после 
выявления пациентов с  наибольшей вероятностью 
диагноза моногенного СД. К ним относятся все де-
ти, у  которых СД был диагностирован в  первые 6 
мес. жизни, а также дети с проявлениями СД, у ко-
торых не определяются аутоантитела к  островко-
вым клеткам [19]. В других случаях при подозрении 
на моногенный СД следует использовать специаль-

ный MODY-калькулятор и  лишь затем назначать 
генетическое исследование [20].

Еще одна возможность для применения мето-
дов генетического анализа  — определение наслед-
ственных дефектов, которые приводят к  недосто-
верным результатам анализа на уровень гликиро-
ванного гемоглобина (HbA1c). Их причиной могут 
быть различные нарушения в структуре гемоглоби-
на [16].

При СД-2 генетические методы все еще не ре-
комендуются в качестве рутинных методов страти-
фикации риска развития этого заболевания, однако 
имеются предпосылки к  разработке ШГР, при по-
мощи которых будет возможно раннее выявление 
лиц с высоким риском развития СД-2. В рекомен-
дациях Эндокринологического общества по диа-
гностике и  лечению СД от 2019г подробно описа-
ны препятствия на пути к созданию универсальных 
шкал, которые объединяли бы в  себе клинические 
и  генетические данные. Упоминается, что ШГР 
важны не только для стратификации риска СД, но 
и  для изменения отношения пациентов к  образу 
жизни и контролю заболевания [21]. Ниже в обзоре 
обсуждаются наиболее значимые работы в  данной 
области.

НАЖБП
Риск развития НАЖБП повышен у  пациентов 

с СД-2 и МС. В большинстве случаев НАЖБП яв-
ляется следствием длительно персистирующих ме-
таболических нарушений, однако большую роль 
в  ее развитии также играет генетическая предрас-
положенность. Выявлены несколько генов, ВНП 
в которых ассоциированы с высокой вероятностью 
развития этой патологии. Наиболее часто встреча-
ющиеся мутации обнаруживаются в  генах PNPLA3 
и  TM6SF2. В  соответствии с  клиническими ре-
комендациями EASL–EASD–EASO (European 
Association for the Study of the Liver  — European 
Association for the Study of Diabetes  — European 
Association for the Study of Obesity) от 2016г, у паци-
ентов с  подозрением на генетическую этиологию 
НАЖБП рекомендуется проводить генетический 
анализ [22]. Рутинное генетическое обследование 
не рекомендуется.

Ожирение 
В Европейских рекомендациях по ведению па-

циентов с  ожирением подчеркивается важность 
установления этиологии ожирения, в  частности 
выявление генетических факторов риска развития 
данной патологии [23]. Генетическая этиология 
ожирения наиболее вероятна, если заболевание 
развилось в детском возрасте или если оно имеется 
у других членов семьи. В настоящее время выявлено 
множество генетических вариантов, ответственных 
за развитие моногенных форм морбидного ожире-
ния, и еще большее количество ВНП, повышающих 
полигенный риск развития ожирения. Например, 
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ние на продолжительность жизни лиц, чьи образцы 
хранились в UK Biobank и FinnGen (ОР=1,07; 95% 
ДИ: 1,05-1,09 и 1,06; 95% ДИ: 1,04-1,08; p=1,7×10-11 
и 1,5×10-8, соответственно), в то время как для об-
разцов японского биобанка влияние оказалось 
менее значимым (ОР=1,01; 95% ДИ: 1,00-1,02; 
p=9,5×10-8). Это может быть связано с  тем, что 
у  лиц из японского биобанка средний ИМТ < на 
4  кг/м2. Полученные данные ярко демонстрируют 
необходимость создания национальных биобанков 
и сравнения результатов для разных этнических по-
пуляций.

Предпосылки к внедрению ШГР в клиническую 
практику

В настоящее время генетические методы ис-
следования занимают все более уверенные пози-
ции в международных клинических рекомендациях 
благодаря крупномасштабным исследованиям, ко-
торые раскрывают потенциал генетической диагно-
стики в  клинической практике. В  них демонстри-
руется, каким образом генетические данные могут 
дополнять информацию о  риске развития метабо-
лических нарушений и  какими еще возможностя-
ми обладают методы генетической диагностики. 
Например, опубликованная в 2019г ШГР для пред-
сказания риска развития ожирения, состоящая из 
2,1 млн ВНП, основана на данных >300 тыс. паци-
ентов UK Biobank [30]. Применение данной ШГР 
позволило определить, что полигенный риск может 
быть эквивалентен риску развития ожирения при 
редких моногенных мутациях. У  10% лиц с  наи-
большим генетическим риском по данной ШГР 
риск развития ожирения был в 25 раз больше, чем 
у  10% лиц с  наименьшей предрасположенностью 
к  развитию ожирения. Также было доказано, что 
определение генетического риска в раннем детстве 
позволяет с  высокой точностью предсказать раз-
витие ожирения в  возрасте 18 лет: при сравнении 
младенцев с наиболее высоким и низким генетиче-
ским риском и одинаковой массой тела при рожде-
нии оказалось, что в 18 лет разница в средней массе 
тела между указанными группами составила 12  кг. 
В  другом исследовании на основе выборки из UK 
Biobank был проведен GWAS, в  результате кото-
рого была сформирована ШГР СТБ с  поправкой 
на ИМТ (СТБИМТ) из 346  ВНП, и  было показано, 
что наследуемость и  эффекты вариантов сильнее 
выражены у  женщин, чем у  мужчин: ШГР объяс-
няла 3,9% и  3% вариабельности СТБИМТ, соответ-
ственно. У  5% носителей аллелей с  наибольшим 
увеличивающим СТБИМТ эффектом вероятность 
того, что СТБ превысит характерные для МС по-
роговые значения, была в  1,62 раза выше, чем 
у  5% носителей аллелей с  наименьшим увеличи-
вающим СТБИМТ эффектом [10]. В  исследовании 
Liu W, et al. (2021), также основанном на данных 
UK Biobank, продемонстрирована эффективность 

до 6% случаев ожирения среди детей и  взрослых 
приходится на мутации в гене MC4R [24]. 

ШГР метаболических нарушений  
и персонализированная профилактика

Роль биобанкирования в разработке ШГР
За последние десятилетия значительно увели-

чилось количество данных о генетических механиз-
мах развития многих распространенных заболева-
ний. Не последнюю очередь в этом сыграло созда-
ние сети биобанков по всему миру. Биобанк — это 
место организованного хранения биологического 
материала и  данных, которые в  настоящее время 
или в  будущем могут быть использованы в  кли-
нических исследованиях [25]. Для достоверности 
результатов будущих работ крайне важно, чтобы 
процедуры сбора, обработки, транспортировки 
и  хранения биоматериалов проводились в  строгом 
соответствии с международными стандартами [26]. 
Биобанк может содержать образцы тысяч или сотен 
тысяч пациентов. На основании этих данных воз-
можно планирование генетических исследований, 
огромный масштаб которых несопоставим с  ранее 
доступными объемами информации. Один из наи-
более известных биобанков, UK Biobank, содержит 
образцы 500 тыс. пациентов, включенных в период 
с  2006 по 2010гг. С  тех пор за пациентами продол-
жается непрерывное наблюдение, данные биобанка 
постоянно дополняются [27].

В России биобанкирование также активно раз-
вивается. Один из биобанков, соответствующих 
мировым стандартам биобанкирования,  — био-
банк ФГБУ “Национальный медицинский иссле-
довательский центр терапии и  профилактической 
медицины” Минздрава России (НМИЦ ТПМ). 
На август 2021г биобанк НМИЦ ТПМ содержит 
биообразцы >54  тыс. человек, и  коллекция образ-
цов непрерывно пополняется [28]. В  современном 
мире развитие персонализированной медицины, 
разработка ранней генетической диагностики за-
болеваний немыслима без создания сети биобан-
ков всероссийского и  даже всемирного масштаба. 
Информационные технологии позволяют обраба-
тывать все большие объемы данных, что открыва-
ет возможности для запуска все более масштабных 
проектов.

Благодаря наличию платного доступа к  дан-
ным большинства крупнейших биобанков, суще-
ствуют примеры успешного анализа информации 
из биобанков разных стран. В  недавнем исследо-
вании Sakaue S, et al. (2020) анализировались дан-
ные 675898 пациентов из британского UK Biobank, 
японского BioBank Japan и финского FinnGen [29]. 
При помощи ШГР оценивалось влияние генетиче-
ской предрасположенности к ожирению на продол-
жительность жизни. Интересно, что высокие пока-
затели ШГР ожирения имели значительное влия-
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ШГР СД [31]. Анализ генетических данных 274029 
участников показал, что тщательный отбор ВНП 
позволяет разрабатывать шкалы риска, которые об-
ладают достоверной прогностической цен ностью 
(площадь под кривой (AUC)=0,795; 95% ДИ: 0,790-
0,800). При помощи генетического анализа бы-
ли выявлены 30, 12 и  7% пациентов с  риском СД, 
повышенным в  5, 6 и  7 раз, соответственно. В  ра-
боте Mahajan A, et al. (2018) на основе GWAS была 
создана ШГР из 136795 ВНП, которая была приме-
нена на выборке из UK Biobank (n=441894). AUC 
C-статистики составила 66%. Лица с показателями 
в  верхних 2,5% распределения ШГР имели повы-
шенный в 3,4 раза и 9,4 раза риск СД-2 по сравне-
нию с  участниками исследования, соответствую-
щими показателям ШГР ниже медианы и  2,5 пер-
центиля, соответственно [32]. При использовании 
этой ШГР в  метанализе GWAS (n=1407282) было 
показано, что у лиц с наивысшим значением ШГР 
(90-100% процентиль) был самый высокий риск 
развития СД-2 (отношение шансов=5,21, 95% ДИ: 
4,94-5,49) по сравнению с контрольной группой (0-
10% процентиль) [33]. 

В другом исследовании была разработана мета-
ШГР из 1692 ВНП, включающая в себя 17 ШГР для 
фенотипов, ассоциированных с СД-2 и факторами 
риска атеросклероза (СД-2, HbA1c, уровни глюко-
зы крови через 2 ч после еды, глюкозы и инсулина 
натощак, уровни холестерина общего и  в  составе 
липопротеинов высокой и  низкой плотности, три-
глицеридов, систолическое и  диастолическое ар-
териальное давление, окружность талии и  бедер, 
ИМТ, рост, курение) [34]. ШГР была обучена на 
выборке UK Biobank из 47981 человек и валидиро-
вана на 303053 участниках (ОР для СД-2 =1,32 (95% 
ДИ: 1,29-1,35) на стандартное отклонение мета-
ШГР). Добавление мета-ШГР ко всем общеприня-
тым факторам риска (ФР) значительно увеличива-
ло AUC c 0,850 (95% ДИ: 0,843-0,856) до 0,854 (95% 
ДИ: 0,848-0,860) (p<0,001). Добавление мета-ШГР 
ко всем стандартным ФР значительно повысило 
точность переклассификации (net reclassification 
improvement) на 11,8%, 95% ДИ: 9,2-14,2%. Со-
гласно результатам исследования, подход, кото-
рый объединяет несколько ШГР в одну мета-ШГР, 
улучшает ее предсказательную способность [34]. 
Часто в  клинических исследованиях сравнивается 
эффективность стратификации риска при помощи 
ШГР и  традиционных ФР. В  недавнем исследова-
нии анализировалась точность оценки риска раз-
вития СД-2 с использованием ШГР и определения 
ИМТ и веса при рождении [35]. Проводился анализ 
данных 172239 взрослых, которые смогли сообщить 
специалистам свой вес при рождении и  287203 че-
ловек, которые указали свой вес в  возрасте 10 лет. 
Комбинированная оценка риска включала в  себя 
ИМТ при рождении, возраст и генетический риск. 

Оказалось, что при комбинированной оценке рис-
ка развития СД-2 с  использованием генетических 
данных и традиционных ФР, оценка была наиболее 
точной. Отношение шансов в 99-м перцентиле при 
использовании только ШГР, только ИМТ и  при 
комбинированной оценке составило 3,99, 7,84 
и 9,38 среди мужчин и 3,94, 9,1 и 10,27 среди жен-
щин, соответственно. Эти данные свидетельствуют 
о  том, что применение комбинированной оценки 
риска позволяет наиболее эффективно выявлять 
пациентов с  экстремально высокой предрасполо-
женностью к развитию СД-2. Авторы отмечают, что 
подобный подход необходимо опробовать и в стра-
тификации риска других распространенных забо-
леваний.

ШГР являются перспективным инструмен-
том для разработки персонализированных под-
ходов к  ведению пациента. Они позволяют не 
только предсказать риск развития той или иной 
патологии, но и  определить, насколько эффектив-
ными будут профилактические меры у  разных лю-
дей. В  масштабном исследовании, основанном на 
данных 276096 пациентов из UK Biobank, ШГР из 
2996760 ВНП, ассоциированных с риском развития 
СД-2, использовалась для контроля эффективно-
сти изменения образа жизни у различных групп па-
циентов [36]. Оказалось, что у 1% пациентов с наи-
большим риском развития СД изменение образа 
жизни сопровождалось снижением абсолютного 
риска на 12,4% (95% ДИ: 10,0-14,9%), в  то время 
как у пациентов с наименьшим генетическим рис-
ком профилактические меры привели к снижению 
риска всего на 2,8% (95% ДИ: 2,3-3,3%). 

В исследовании Hardy D, et al. (2021) при помо-
щи ШГР из 16495 ВНП оценивалось, как различные 
типы питания (“западная” диета, здоровая диета 
и  диета, богатая молочными продуктами высокой 
жирности) влияют на вероятность развития МС 
в зависимости от индивидуальной предрасположен-
ности [37]. В анализ был включен 10681 пациент из 
более раннего исследования ARIC (Atherosclerosis 
Risk In Communities) [38]. Оказалось, что молочная 
диета обладает наибольшими протективными свой-
ствами в  отношении МС, при этом протективный 
эффект наиболее выражен в нижнем терциле ШГР 
(относительный риск=0,47; 95% ДИ: 0,33-0,66; 
p≤0,001). Риск развития МС в  группе “западной” 
диеты был наиболее высоким вне зависимости от 
генетической предрасположенности (относитель-
ный риск составил 1,52, 1,7 и 1,67 для 1, 2 и 3 терци-
лей ШГР, соответственно).

При помощи ШГР возможно оценить не толь-
ко эффективность профилактического вмешатель-
ства, но и  потенциальный эффект от медикамен-
тозной терапии. В работе Li JH, et al. (2021) было 
показано, что у  пациентов с  более высоким гене-
тическим риском развития СД-2 наблюдается луч-
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ший ответ на терапию препаратами сульфонил-
мочевины, чем у  лиц с  низким генетическим ри-
ском [39]. Среди 2228 пациентов, средний возраст 
которых составил 59,7 лет, средний генетический 
риск развития СД-2 составил 74,92 (разброс сре-
ди участников от 53,29 до 93,08). При увеличении 
риска на одно стандартное отклонение при тера-
пии препаратами сульфонилмочевины наблюда-
лось дополнительное снижение уровня HbA1c на 
0,063% (p=0,02).

Результаты представленных исследований де-
монстрируют возможность проведения ранних 
и  целенаправленных профилактических вмеша-
тельств при выявлении лиц с высокой предраспо-
ложенностью к  развитию МС или его компонен-
тов. ШГР в  настоящее время применяются лишь 
в  рамках научных исследований, однако уже сей-
час можно предположить, какие возможности от-
кроются для персонализированной профилактики 
метаболических заболеваний с  внедрением ШГР 
в  клиническую практику. При оценке полиген-
ного риска развития МС на уровне популяции 
можно будет выделить группу лиц, нуждающуюся 
в  ранней и  целенаправленной профилактике МС 
(рисунок 1). Оценка полигенного риска должна 
быть проведена в  молодом возрасте, желательно 
еще до воздействия традиционных ФР [15]. В  со-
ответствии с  действующими нормативными до-
кументами по диспансеризации лица с  высоким 
полигенным риском развития МС потенциально 
могут быть отнесены ко II группе здоровья и нуж-
даются в диспансерном наблюдении врачом-тера-
певтом с проведением индивидуального углублен-
ного профилактического консультирования [40]. 
Профилактическое консультирование должно 
быть расширено по вопросам профилактики ожи-

рения, нарушений углеводного и липидного обме-
нов. В  данной группе должно быть рассмотрено 
расширение обследования на предмет выявления 
имеющихся метаболических нарушений, в частно-
сти, оценка липидного спектра, а не только уров-
ня общего холестерина. Важным аспектом про-
филактики у  лиц с  полигенным рис ком развития 
заболевания является разработка подходов к  гра-
мотному предоставлению информации о  наличии 
у  пациента наследственной предрасположенности 
к болезни, направленному на побуждение пациен-
та к коррекции образа жизни. 

Заключение
В последние десятилетия можно наблюдать 

значительное ускорение внедрения генетических 
методов диагностики в  клиническую практику. Во 
многих клинических рекомендациях делается ак-
цент на необходимости проведения генетического 
тестирования при подозрении на моногенные фор-
мы ожирения, СД-2, НАЖБП. Все более широкое 
применение находят ШГР: имеются предпосылки 
к  созданию шкал, которые обладают дополнитель-
ной прогностической ценностью по сравнению 
с  традиционными ФР развития метаболических 
заболеваний. Более того, появляются данные о по-
вышении эффективности профилактических ме-
роприятий в  группах высокого полигенного риска 
благодаря применению ШГР. В  перспективе ожи-
дается внедрение в  клиническую практику поли-
генной оценки риска МС и его компонентов, чему 
способствует развитие сети биобанков по всему 
миру и  накопление больших массивов генетиче-
ских данных. Все более масштабные генетические 
исследования дают больше информации о  наслед-
ственной предрасположенности к  развитию МС, 

Рис. 1    Алгоритм проведения профилактических вмешательств на основании оценки полигенного риска МС и его компонентов.
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что позволяет развивать и совершенствовать персо-
нализированные подходы к профилактике данного 
заболевания.

Отношения и деятельность: все авторы заявляют 
об отсутствии потенциального конфликта интере-
сов, требующего раскрытия в данной статье. 
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