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Роль биобанкирования в развитии персонализированной 
медицины в России и в мире
Покровская М. С., Борисова А. Л., Киселева А. В., Ершова А. И., Мешков А. Н., 
Драпкина О. М.
ФГБУ "Национальный медицинский исследовательский центр терапии и профилактической медицины" Минздрава России. 
Москва, Россия 

Для внедрения в практическое здравоохранение современно-
го персонализированного подхода к лечению многих патоло-
гических состояний необходимо развитие новейших биомеди-
цинских технологий и проведение генетических исследований. 
Изучение распространенности генетических факторов риска 
развития различных заболеваний, генов лекарственной устой-
чивости, разработка генетических панелей для определения 
индивидуального риска развития патологий, а также создание 
шкал генетического риска, требуют анализа большого количе-
ства данных. В обзоре на конкретных примерах показано, что со-
временные биобанки стали необходимой структурой, способной 
накапливать, хранить и использовать биообразцы и связанные 
с ними данные в необходимом количестве для проведения ге-
нетических исследований в России и в мире. На основании со-
бранных коллекций и баз данных с ассоциированной клиниче-
ской информацией в биобанках, созданных в разных странах, 
проводят различные масштабные генетические исследования. 
Эффективность генетических разработок, в частности, для ран-
ней диагностики заболеваний, прямо зависит от количества 
биобанков, от развития сотрудничества между ними в рамках 
консорциумов, от возможности совместного использования 

цифровых платформ, объединяющих базы данных. Биобанки 
и биобанкирование стали основой для развития персонализиро-
ванной медицины. 
Ключевые слова: биобанк, биобанкирование, генетические ис-
следования, персонализированная медицина, секвенирование, 
шкалы генетического риска.
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Role of biobanking in the development of personalized medicine in Russia and the world
Pokrovskaya M. S., Borisova A. L., Kiseleva A. V., Ershova A. I., Meshkov A. N., Drapkina O. M.
National Medical Research Center for Therapy and Preventive Medicine. Moscow, Russia

To implement a modern personalized approach in practical healthcare, 
the latest biomedical technologies should be developed and genetic 
research should be performed. The analysis of a substantial quantity 
of data is essential for the investigation of the prevalence of genetic risk 
factors for various diseases, drug resistance genes, the development 
of genetic panels to determine the individual risk of pathologies, as 
well as the creation of genetic risk scores. The review demonstrates 
through the use of illustrative examples that contemporary biobanks 
have become a vital component in the field of genetics research, both 
in Russia and globally. These specialized institutions are capable of 
accumulating, storing, and utilizing a substantial quantity of biological 
samples and related data, which is essential for advancing genetic 
research. The data collected in biobanks and associated clinical 
information form the basis for large- scale genetic studies conducted 
in different countries. The efficacy of genetic advancements, such 

as the early diagnosis of diseases, is contingent upon the number of 
biobanks, the establishment of collaborative networks among them, 
and the capacity to leverage digital platforms uniting diverse databases. 
Biobanks and biobanking have emerged as the foundation for the 
advancement of personalized medicine.
Keywords: biobank, biobanking, genetic research, personalized me-
dicine, sequencing, genetic risk score.
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АКШ — аортокоронарное шунтирование, ВНП — вариант нуклеотидной последовательности, ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота, ИБС — ишемическая болезнь сердца, РНК — рибонуклеиновая кисло-
та, СД — сахарный диабет, ССЗ — сердечно- сосудистые заболевания, ШГР — шкала генетического риска, ЭДТА — этилендиаминтетрауксусная кислота, ЭССЕ-РФ — Эпидемиология сердечно- сосудистых 
заболеваний в регионах Российской Федерации, CKB — China Kadoorie Biobank, COVID-19 — COrona VIrus Disease 2019, GWAS — genome-wide association study, UKB — UK Biobank, WGS — whole genome 
sequencing. 

Ключевые моменты
Что известно о предмете исследования?

•  Медико-генетические исследования, направлен-
ные на выявление генетической обусловленно-
сти или предрасположенности к  заболеваниям, 
стали актуальны в последнее время в связи с тен-
денцией к развитию персонализированной ме ди-
цины. 

•  Создание биобанков и  сетей биобанков в  раз-
личных областях биомедицины — современные 
инструменты, повышающие эффективность 
и качество научных исследований. 

Что добавляют результаты исследования?
•  В обзоре обобщены данные многочисленных пу-

бликаций на тему проведения генетических ис-
следований на основе коллекций биообразцов 
и баз данных биобанков. Описана роль россий-
ских биобанков в  развитии этого направления. 
Именно благодаря биобанкам проведены мас-
штабные проекты, позволяющие создавать шка-
лы генетического риска развития заболеваний, 
диагностические системы, получать данные об 
ассоциациях генетических вариантов с патологи-
ческими состояниями  — реализовывать персо-
нализированные подходы к медицине. 

Key messages
What is already known about the subject?

•  Medical genetic research aimed at identifying ge-
netic conditioning or predisposition to diseases has 
become relevant recently due to the trend towards 
personalized medicine.

•  Establishment of biobanks and biobank networks in 
various fields of biomedicine are modern tools that 
increase the efficiency and quality of scientific re-
search.

What might this study add?
•  The review summarizes the data of numerous publi-

cations on genetic research based on biosample col-
lections and biobank databases. The role of Rus-
sian biobanks in the development of this area is 
described. It is due to biobanks that large- scale 
projects have been carried out, allowing to create 
ge netic risk scores, diagnostic systems, to obtain 
data on associations of genetic variants with patho-
logical conditions in order to implement perso-
nalized approaches to medicine.

Введение
Роль биобанков в  проведении современных 

биомедицинских исследований определилась как 
важнейшая в  связи с  тем, что именно биобанки 
предоставляют исследователям необходимое коли-
чество биоматериала высокого качества в  сочета-
нии с  обширной и  накапливающейся со временем 
информацией, сопровождающей образцы. Приме-
нение технологии биобанкирования значительно 
увеличивает надежность и  воспроизводимость ре-
зультатов исследований, делает возможным прове-
дение масштабных проектов [1].

Возникают биобанки различных типов, раз-
виваются способы их взаимодействия между со-
бой и  с  научно- медицинским сообществом, уже 
существуют и  планируются объединения биобан-
ков в сети с созданием централизованных баз дан-
ных. В  настоящее время развитие генетических 
исследований, новейших технологий и  подходов 

к  решению различных биомедицинских задач, как 
диагностических, прогностических, так и  терапев-
тических, стало чрезвычайно актуальным и много-
обещающим направлением, призванным вывести 
медицину на новый персонализированный уро-
вень. Биобанки и биобанкирование становятся ос-
новой для этого развития. Поэтому от того, как эф-
фективно развивается биобанкирование, зависит 
и  успех генетических исследований на националь-
ном и мировом уровне. 

Можно выделить несколько ключевых совре-
менных направлений молекулярно- генетических ис-
следований в области медицины, в которых успешно 
используются ресурсы биобанков: 

• популяционные исследования, направлен-
ные на изучение распространенности генетических 
факторов риска развития различных заболеваний, 
генов лекарственной устойчивости, создание шкал 
генетического риска;
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сматривалась литература, преимущественно опу-
бликованная не ранее 2019г. Поиск проводился по 
ключевым словам, представленным в  статье. Для 
написания обзора было выбрано 60 полнотексто-
вых оригинальных статей. 

Результаты
Мировая практика участия биобанков в генети-

ческих исследованиях
Актуальность развития медико- генетических 

исследований неуклонно возрастает в  связи с  вне-
дрением в  практику здравоохранения персонали-
зированного подхода к диагностике, профилактике 
и лечению заболеваний человека.

Направления генетических исследований, тес-
но связанных и  даже зависимых от биобанков, их 
баз данных и  наличия необходимых образцов, до-
статочно подробно представлены в  обзоре Лаза-
ревой Т. Е. и  др. [1]. Собранные в  масштабах био-
банков генетические данные позволяют определять 
популяционные частоты генетических вариантов. 
Сбор информации об аллельной частоте был од-
ним из первых мотивов для создания биобанков 
и  коллекций генетических данных. Популяцион-
ные аллельные частоты особенно важны для моле-
кулярной диагностики наследственных заболева-
ний и  интерпретации результатов секвенирования 
следующего поколения (next generation sequencing, 
NGS) клиническими генетиками. Хранящиеся 
в  биобанках коллекции генотипированных био-
образцов могут быть использованы исследовате-
лями в  различных видах высокопроизводительных 
анализов, в  т.ч. в  качестве внешнего контроля при 
проведении полногеномного поиска ассоциаций 
(GWAS, genome-wide association study) для редких 
и  распространенных заболеваний. Данные полно-
геномного секвенирования (WGS, whole genome 
sequencing), имеющиеся в  биобанках, могут быть 
использованы для создания панелей референсных 
генотипов [3].

Информация, собранная в биобанках, включая 
данные анкетирования, клинических обследова-
ний, физических измерений, больших баз данных 
из национальных реестров здоровья, является плат-
формой для выявления генетических ассоциаций 
с  заболеваниями. Результаты таких исследований 
позволяют разрабатывать шкалы генетического рис-
ка (ШГР). Внедрение ШГР в  клиническую прак-
тику для прогнозирования индивидуального риска 
является основой современной персонализирован-
ной медицины [4].

В  целом биобанкирование активно способ-
ствует переходу к  точной (персонализированной) 
медицине. Развивается геномно-информирован-
ный подход к  лечению при взаимодействии врача 
и  пациента путем обсуждения геномных результа-
тов с интерпретацией специалиста.

• поиск генетических маркеров различных за-
болеваний для ранней диагностики;

• разработка генетических панелей (тест-сис-
тем) с  целью определения индивидуального риска 
развития патологий для внедрения в  практическое 
здравоохранение и развития персонализированной 
медицины;

• разработка тест-систем для дифференциаль-
ной и  ранней диагностики моногенных заболева-
ний;

• разработка неинвазивных методов диагно-
стики онкологических заболеваний, пренатальной 
диагностики патологий плода.

Для проведения генетических исследований 
с  использованием разных методов наиболее часто 
в  биобанках формируют коллекции биоматериала 
следующих типов: цельная кровь с  этилендиамин-
тетрауксусной кислотой (ЭДТА), плазма крови 
с ЭДТА, ткани, клетки, кал. 

Важное значение для проведения генетических 
исследований имеют размеры выборок [2]. Для изу-
чения распространенности в популяциях вариантов 
нуклеотидной последовательности (ВНП), ответ-
ственных за различные патологические состояния, 
необходимы большие репрезентативные выборки. 
Для изучения генетической предрасположенности 
к  заболеваниям, генетически обусловленных забо-
леваний, в  частности, многофакторных, таких как 
атеросклероз, артериальная гипертония и др., а так-
же для подтверждения участия генов- кандидатов 
в развитии определенных патологий, необходимо по 
критериям включения постепенно набирать биома-
териал и клиническую информацию от большого ко-
личества пациентов (ориентировочно от 1 до 10 тыс. 
человек). Делать это возможно исключительно с по-
мощью технологии биобанкирования, которая по-
зволяет собрать и хранить необходимое количество 
качественного биоматериала и  информации для 
подтверждения связи экспрессии комплекса генов 
и фенотипа человека. 

На основе коллекций и  баз данных с  ассоци-
ированной клинической информацией современ-
ных биобанков проводят масштабные генетические 
исследования. Тенденция к объединению биобанков 
в  сети способствует повышению эффективности 
научных исследований, связанных с  генетически-
ми разработками и  их внедрением в  практическое 
здравоохранение.

Цель обзора — анализ вклада биобанков в  ре-
ализацию различных генетических исследований 
в России и в мире для развития персонализирован-
ной медицины. 

Методологические подходы
Поиск литературных источников для обзора 

проводился на русском и  английском языках в  ба-
зах данных eLIBRARY и  PubMed, при этом рас-
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здорового старения и этиологии хронических забо-
леваний, актуальных для европейского населения. 
Каждые полтора года участники заполняют анкету 
и  каждые 5  лет приглашаются на медицинское об-
следование. Одно из направлений генетических 
исследований, связанных с  изучением ассоциа-
ций заболеваний с  составом микробиоты кишеч-
ника, проводят в  рамках когортного исследова-
ния Digestive Health, являющегося частью проекта 
LifeLines. Среди прочих получены данные о  влия-
нии микробиома кишечника человека на регуля-
цию белков крови, связанных с ССЗ [13].

Интересным примером разнообразия направ-
лений генетических исследований, основанных на 
коллекциях биобанков, является применение близ-
нецового метода в Karolinska Biobank4, который был 
создан в 2004г в Каролинском институте в Швеции. 
Когорта TwinGene включает фенотипические дан-
ные и  биологические образцы близнецов, родив-
шихся до 1958г [14]. 

Японский биобанк (BioBank Japan, BBJ)5 так-
же предоставляет доступ к  масштабным геномным 
данным для выявления ассоциаций генов и вариан-
тов с  распространенными заболеваниями. Данные 
о  ВНП доступны примерно для 200  тыс. участни-
ков. Объединенные данные WGS из ориентирован-
ной на заболевания когорты BBJ и популяционной 
когорты ToMMo позволили создать GEM-J WGA — 
общедоступную панель частот вариантов для япон-
ской популяции [15].

Китайский биобанк Кадори (China Kadoorie 
Biobank, CKB)6 — это совместное когортное иссле-
дование хронических заболеваний, вклад которых 
в смертность и инвалидность среди китайцев в по-
следнее время существенно возрос. В CKB получе-
ны масштабные данные генотипирования более чем 
100 тыс. участников. В настоящее время проводится 
WGS всей когорты, анализируются метаболиты и ре-
зультаты метилирования дезоксирибонуклеиновой 
кислоты (ДНК). Имеющиеся результаты уже позво-
лили провести крупномасштабные GWAS для попу-
ляций неевропейского происхождения [16].

Еще один известный восточноазиатский био-
банк был создан на Тайване (Taiwan Biobank, TWB)7 
в  2012г. Формируемая когорта представляет струк-
туру населения и  включает граждан в  возрасте 20-
70 лет. TWB расширяет информационное сопровож-
дение сбором медицинских данных об участниках 

4 KI Biobank Core Facility (KIBB). https://ki.se/en/research/research-
infrastructure-and-environments/core-facilities-for-research/ki-
biobank-core-facility-kibb (19 September 2024).

5 BioBank Japan (BBJ).https://biobankjp.org/en/ (19 September 2024).
6 China Kadoorie Biobank (CKB). https://www.ckbiobank.org/ (19 Sep-

tember 2024).
7 Taiwan Biobank (TWB). https://taiwanview.twbiobank.org.tw/about.

php (19 September 2024).

Биобанк Великобритании (UKB, UK Biobank1 
является наиболее активно используемым биобан-
ком в  области геномных исследований человека. 
UKB — это большая проспективная популяционная 
пополняемая база данных, открытая для мирового 
научного сообщества, в  т.ч. для изучения возник-
новения и развития заболеваний среди лиц средне-
го и пожилого возраста. В период 2006-2010гг были 
собраны биообразцы и первичные данные 500 тыс. 
жителей Великобритании в  возрасте 40-69  лет. До 
настоящего времени генетические данные (экзом-
ных, полногеномных исследований) UKB широко 
используются для GWAS [5], выявления ассоциа-
ций на уровне фенома (PheWAS) [6], ассоциатив-
ных [7] и проспективных [8] исследований, менде-
левской рандомизации [9]. Причем реализуется по-
иск генетической обусловленности самых разных 
патологических состояний и их сочетаний. Так, на-
пример, были получены данные о  связи более ко-
роткой длины теломер лейкоцитов с  повышенным 
риском развития деменции и  болезни Альцгейме-
ра [8]. В другой работе показано, что при наличии 
генетической предрасположенности к  деменции 
возрастает риск сердечно- сосудистых заболеваний 
(ССЗ) [10]. Актуальное масштабное исследова-
ние показало значимую связь между генетической 
предрасположенностью к  пассивному образу жиз-
ни и повышенным риском депрессии [9]. Изучение 
плейотропного действия генов дало новое пред-
ставление о  генетической связи между мигренью 
и другими заболеваниями [6].

FinnGen2  — это совместный проект универ-
ситетов, медицинских клиник и  биобанков Фин-
ляндии, собравший генотип- фенотипные данные 
392 тыс. участников. Этот биобанк активно сотруд-
ничает по генетическим направлениям с  другими 
биобанками в мире. После годичного эмбарго свод-
ная статистика GWAS публикуется в  открытом до-
ступе на сайте проекта. 

В совместном проекте UKB и FinnGen резуль-
таты GWAS по тысячам фенотипов находятся в от-
крытом доступе для научного сообщества. Обще-
доступность таких данных позволяет проводить 
широкомасштабные PheWAS и  выявлять плейо-
тропные гены, влияющие на несколько признаков 
или заболеваний [11]. Одним из примеров получен-
ных результатов является недавнее выявление гене-
тических предикторов осложнений ожирения: стеа-
тоза, цирроза, гепатоцеллюлярной карци номы [12]. 

LifeLines3  — биобанк и  многопоколенное ко-
гортное исследование жителей северной части 
Нидерландов, целью которого является изучение 

1 UK Biobank. https://www.ukbiobank.ac.uk/ (19 September 2024).
2 FinnGen Biobank. https://www.finngen.fi/en (19 September 2024).
3 LifeLines Biobank. https://www.lifelines-biobank.com/ (19 Septem-

ber 2024).
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занных с  формированием коллекций биоматериа-
ла для проведения научных исследований. В  2018г 
была создана Национальная ассоциация биобанков 
и  специалистов по биобанкированию — НАСБИО 
[20]. К  настоящему времени в  нее вошли 43 веду-
щих научно- медицинских организации, организо-
вавших биобанки различного профиля.

За последние десятилетия значительно увели-
чилось количество данных о  генетических меха-
низмах развития многих распространенных забо-
леваний, можно наблюдать и значительное ускоре-
ние внедрения генетических методов диагностики 
в клиническую практику. Для поиска генетических 
полиморфизмов, которые вносят вклад в  развитие 
тех или иных заболеваний, проводятся GWAS [3]. 
Значительное число GWAS, как было показано вы-
ше, основываются на полученных в  биобанках ге-
нетических данных пациентов. Информационные 
технологии позволяют обрабатывать все бóльшие 
объемы данных, что открывает возможности для 
запуска все более масштабных проектов с  исполь-
зованием ресурсов биобанков и их объединений.

Примеры российских биобанков, обеспечиваю-
щих проведение генетических исследований

Биобанк ФГБУ "НМИЦ ТПМ" Минздрава Рос-
сии (далее Биобанк НМИЦ ТПМ) был организован 
в 2014г по мировым стандартам международной ор-
ганизации ISBER (International Society for Biological 
and Environmental Repositories). К настоящему вре-
мени в  нем собрана и  активно используется кол-
лекция биоматериала (цельная кровь, сыворотка 
крови, плазма крови с ЭДТА и с цитратом натрия) 
>880  тыс. образцов от ~100  тыс. человек. Биобанк 
является исследовательским, популяционным, но-
зологическим. С помощью Биобанка НМИЦ ТПМ 
реализуются все научно- медицинские проекты, 
связанные с  использованием биоматериала. Стан-
дартизованный преаналитический этап, надежное 
хранение биообразцов в  необходимых условиях 
обеспечивают возможность эффективного каче-
ственного проведения исследований, в  т.ч. про-
спективных и генетических [21].

Использование технологии биобанкирова-
ния, сбор масштабных коллекций биоматериала 
в  рамках проекта "Интересные случаи в  клинике 
НМИЦ ТПМ", эпидемиологического исследования 
 ЭССЕ-РФ (Эпидемиология сердечно- сосудистых 
заболеваний в  регионах Российской Федерации) 
и  других научных проектов Центра дали возмож-
ность провести различные генетические исследо-
вания, в т.ч. с целью разработки и внедрения в ме-
дицинскую практику диагностических тестов для 
ранней диагностики и  обнаружения рисков раз-
вития заболеваний. В  работе 2019г были описаны 
аспекты работы биобанка, дающего возможность 
развивать направление персонализированной ме-
дицины в крупном медицинском центре. К настоя-

проекта каждые 2-4 года и делится результатами ге-
номных исследований на веб-сайте Taiwan View.

Национальный биобанк Кореи (National Bio-
bank of Korea, NBK)8 — платформа биобанков (Ко-
рейское исследование генома и  эпидемиологии 
(KoGES), Корейское национальное обследование 
здоровья и  питания), в  которой хранятся образ-
цы и  база данных популяционных когорт, а  также 
региональных больничных коллекций (от 439602 
и  612185 участников, соответственно). На осно-
ве крупномасштабных данных NBK был разрабо-
тан и оптимизирован массив генотипирования для 
идентификации вариаций, связанных с  особенно-
стями корейской популяции [17].

Бангладешский биобанк атеросклероза собрал 
коллекцию ДНК и  провел исследование ассоциа-
ций по всему геному (GWAS) для выявления гене-
тических факторов риска, связанных с ишемической 
болезнью сердца (ИБС) у  пациентов, перенесших 
операцию аортокоронарного шунтирования (АКШ). 
Выявление новых локусов генов у пациентов с АКШ 
призвано помочь обнаружить специфические тера-
певтические мишени для пациентов с  ИБС в  Бан-
гладеш, разработать национальные рекомендации 
по лечению ИБС и повысить стандарты здравоохра-
нения в стране [18].

Еще одна сложная задача — исследование ред-
ких заболеваний, где систематизированный доступ 
к  данным по клиническому фенотипу, геномным 
данным, а  также к  биоматериалу может быть суще-
ственно ограничен. Объединение данных нескольких 
учреждений позволяет получать более полное пред-
ставление о заболевании и интересующей популяции 
пациентов, корректно сравнивать и  анализировать 
полученные результаты исследований и делать новые 
выводы. Финансируемый Седьмой рамочной про-
граммой Европейского союза в рамках Международ-
ного консорциума по исследованию редких заболе-
ваний (IRDiRC), RD-Connect является глобальным 
инфраструктурным проектом, начатым в  ноябре 
2012г, который связывает геномные данные с  ре-
естрами, биобанками и инструментами клинической 
биоинформатики для создания центрального иссле-
довательского ресурса по редким заболеваниям [19].

Таким образом, краткий обзор направлений 
развития генетических исследований показывает 
неразрывную связь достижений в области изучения 
генетики заболеваний человека с ресурсами биобан-
ков в мире.

Развитие генетических исследований на основе 
биобанков в России

В  настоящее время наблюдается стремитель-
ный рост количества российских биобанков, свя-

8 National Biobank of Korea (NBK). https://biobank.nih.go.kr/
cadaver/cmm/main/engMainPage.do;jsessionid=86000B10837C5F
7E29D98D4A6DB04E5A (19 September 2024).
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зовании ШГР для стратификации риска. В группах 
высокой наследственной предрасположенности 
возможно реализовать более раннее интенсивное 
профилактическое вмешательство. Определяю-
щую роль в  реализации этого направления играют 
био банки и  развитие биобанкирования, обеспечи-
вающие единые стандарты сбора и  хранения био-
образцов необходимого количества и качества [39]. 
В  этой связи развивается отдельное направление 
исследований — валидация ШГР различных забо-
леваний на российской популяции: ожирение [40], 
сахарный диабет (СД) 2 типа [41], остеопороз [42], 
артериальная гипертензия [43], ИБС [44], а  также 
поиск и репликация ассоциаций вариантов генома 
с  уровнями липидов в  выборке из представителей 
российской популяции [3]. 

Новым направлением стало пилотное исследо-
вание по изучению ассоциации уровней микроРНК 
(рибонуклеиновая кислота) плазмы крови с  раз-
личной выраженностью коллатерального крово-
обращения при хронической окклюзии коронар-
ной артерии у пациентов с ИБС [45]. 

Приведенные примеры наглядно демонстри-
руют высокую востребованность собранного био-
материала от репрезентативной выборки населения 
регионов России для генетических исследований.

Биобанк Северной Евразии. По мере развития 
персонализированной и  геномной медицины по-
пуляционно-генетические исследования начинают 
играть все более важную роль в сфере здравоохра-
нения. Деятельность популяционных биобанков не 
ограничивается сферой фундаментальной науки: по-
пуляционная генетика накапливает данные и о гене-
тических маркерах, ассоциированных с заболевани-
ями, об их частоте в разных популяциях. Популяци-
онные биобанки могут использоваться в медицине 
для формирования контрольных выборок при изу-
чении различных заболеваний, для оценки в разных 
группах населения частот генетических маркеров, 
ассоциированных с заболеваниями или воздействи-
ем лекарственных средств [46-48]. 

Важным шагом перехода к персонализирован-
ной медицине служит "персонализированная ме-
дицина популяций". Если пациенты происходят из 
определенной популяции, то их индивидуальные 
геномы отражают и  особенности популяционного 
генофонда, т.к. популяции различаются по часто-
там аллелей, ассоциированных с  заболеваниями. 
Каталог ассоциаций с  заболеваниями показывает, 
что 35% геномных вариаций не являются общими 
для населения даже в  пределах одного континента 
[47]. Проект "1000 геномов" выявил необходимость 
организации региональных биобанков.

На базе Биобанка Северной Евразии выполне-
ны различные исследования. Изучение распростра-
ненности онкогена MDM2 было проведено автора-
ми вместе с норвежскими коллегами. В работе сде-

щему времени наличие биобанка стало платформой 
для создания в  ФГБУ "НМИЦ ТПМ" Минздрава 
России Института персонализированной терапии 
и  профилактики. Материал, собранный в  рамках 
трех этапов крупномасштабного эпидемиологиче-
ского проекта ЭССЕ-РФ, основанный на обсле-
довании представительной выборки из 41 региона 
РФ, послужил основой для большого количества 
научных исследований. Проспективное наблюде-
ние за когортой, сформированной из участников 
одномоментных исследований, позволяет изучать 
вклад факторов риска развития заболеваний и  их 
биохимических маркеров в  выживаемость в  РФ, 
а  также оценить целесообразность дополнения 
ШГР новыми биомаркерами [22-24]. 

Помимо исследований, связанных с  изучени-
ем распространенности хронических неинфекци-
онных заболеваний и  факторов риска их развития 
в  российской популяции, собранный биоматериал 
и  база данных позволяют проводить генетические 
исследования, связанные с  изучением распростра-
ненности ВНП, ассоциированных с развитием раз-
личных заболеваний. Так, на основе популяцион-
ной коллекции ЭССЕ-РФ были проведены иссле-
дования по распространенности гетерозиготной 
семейной гиперхолестеринемии [25], дисбетали-
попротеидемии [26], а  также определение частоты 
носительства таких заболеваний, как муковисци-
доз, фенилкетонурия, дефицит α-1-антитрипсина 
и  нейросенсорная тугоухость [27-29]. Кроме того, 
была выявлена распространенность известных па-
тогенных и новых или редких ВНП усечения белка 
(protein- truncating) в полном наборе генов ACMG59 
[30]. В  рамках других исследований с  использова-
нием разных коллекций Биобанка НМИЦ ТПМ 
были охарактеризованы спектры генетических ва-
риантов таких заболеваний, как ИБС [31], семей-
ная гиперхолестеринемия [32], некомпактный мио-
кард левого желудочка [33-38].

Важным аспектом является расширение ба-
зы данных результатами новых исследований, вы-
полненных на собранном биоматериале, а  также 
возможность проведения проспективных иссле-
дований, позволяющих отслеживать состояние 
здоровья участников проекта и  оценивать конеч-
ные точки. На таком обширном материале можно 
разрабатывать ШГР, которые служат основным 
инструментом современной генной диагностики. 
Они формируются преимущественно на основании 
результатов GWAS крупномасштабных исследова-
ний с  участием сотен тысяч пациентов, в  которых 
анализируются миллионы ВНП. Масштабы генети-
ческих исследований, а вместе с ними и предсказа-
тельная точность ШГР, постоянно увеличиваются. 
Накоплено значительное количество научных дан-
ных, демонстрирующих повышение эффективно-
сти профилактических мероприятий при исполь-



12

Кардиоваскулярная терапия и профилактика. 2024;23

в проспективном исследовании микроРНК в плаз-
ме крови в  течение 1-го и  2-го триместров у  бере-
менных женщин с высоким риском преждевремен-
ных родов показали, что профиль микроРНК на 
ранних сроках беременности может предсказывать 
высокий риск преждевременных родов [52].

Важным аспектом в  успехах современной ме-
дицинской генетики является возможность взаимо-
действия мировых биобанков. Российские исследо-
ватели провели систематическое сравнение свод-
ной статистики GWAS для 679 сложных признаков 
в  когортах UKB и  FinnGen и  продемонстрировали 
эффективность объединения данных крупных био-
банков [53]. В  следующем исследовании авторы 
собрали и  проанализировали сводную статистику 
GWAS из когорты FinnGen и  UKB по 24 осложне-
ниям беременности. Было обнаружено 6 локусов, 
достигающих общегеномной значимости в  мета-
анализе для гипертонии беременных, гестационно-
го СД и преждевременных родов. Анализ результа-
тов GWAS выявил также причинно- следственную 
связь между экспрессией генов в шейке матки и ге-
стационной АГ, а  также известные и  ранее неоха-
рактеризованные генетические корреляции между 
осложнениями беременности и другими признака-
ми Для того, чтобы получить представление о  мо-
лекулярных путях и  отдельных генах, связанных 
с  осложнениями течения беременности, включая 
наиболее изученные из них: преэклампсию, геста-
ционный СД, преждевременные роды и  отслойку 
плаценты, были использованы общедоступные ба-
зы данных (каталог GWAS Национального институ-
та исследований генома человека, HuGE Navigator 
и  набор генетических и  фенотипических данных 
UKB). Проведенный анализ позволил выделить 
центральные молекулярные пути для признаков, 
связанных с  беременностью, и  предполагает необ-
ходимость использования более точных и сложных 
стратегий анализа ассоциаций для надежного опре-
деления генетических факторов риска осложнений 
беременности [54]. 

Пандемия COVID-19 (COrona VIrus Disease 2019) 
привлекла внимание многих исследователей к теме 
взаимодействия между геномами вируса и  челове-
ка. Было проведено множество исследований для 
выявления генетических факторов риска, которые 
предсказывают тяжесть и  исход COVID-19. Од-
нако такой анализ был затруднен в  когортах огра-
ниченного размера и/или в  случае ограниченной 
широты покрытия генома. В следующей работе ав-
торы попытались обойти эти проблемы путем по-
иска генов- кандидатов и  генетических вариантов, 
связанных с  различными количественными и  би-
нарными признаками в  когорте из 840 пациентов 
с COVID-19 из России, собранной в Биобанке СПБ 
ГБУЗ Городская Больница № 40. Хотя ассоциаций на 
уровне отдельных генов с  тяжестью и  исходом за-

лан вывод, что популяционные частоты SNP285C 
важны при оценке риска развития определенных 
видов рака в популяции.

На коллекции биобанка коренного населения 
Северной Евразии изучают полиморфизмы генов 
биотрансформации ксенобиотиков I  и  II, генов 
репарации ДНК для исследований генетической 
адаптации популяций, для анализа подверженности 
коренного населения мультифакториальным забо-
леваниям, в т.ч. заболеваниям сердечно- сосудистой 
системы и  т.д. Формирование референсных баз 
данных для ДНК-идентификации возможно также 
только с  использованием коллекций популяцион-
ных биобанков. 

Для дальнейшего развития популяционных био -
банков России необходимо интенсивно пополнять 
коллекции репрезентативными выборками, про-
водить молекулярно- генетические исследования 
и биоинформатический анализ, расширяя базу дан-
ных. Потенциал использования биобанков как ре-
сурсов информации о генофондах будет постоянно 
расти, способствуя развитию как фундаментальных 
исследований, так и  прикладных медицинских на-
правлений, в т.ч. персонализированной медицины.

РФ является крупнейшей и одной из самых эт-
нически разнообразных стран в  мире. Проект "Ге-
ном России" объединяет усилия разных биобанков 
и направлен на проведение полного геномного сек-
венирования и  анализа народов России, которые 
являются носителями как известных, так и  новых 
генетических вариантов адаптивного, клиническо-
го и  функционального значения. В  исследовании 
2020г представлены результаты популяционно- 
специфической геномной изменчивости в  России, 
важные для медицинской генетики [49].

Совместный генетический проект Биобанка 
Санкт- Петербургского государственного университе-
та и  Биобанка НМИЦ ТПМ дал мощный толчок 
проекту изучения генетической основы развития 
СД 2  типа. Исследование было посвящено откры-
тию новых генных мишеней, связанных с ожирени-
ем и СД 2 типа. Было обнаружено несколько высо-
коспецифичных для конкретного случая вариантов 
в  генах, ранее напрямую несвязанных с  СД 2  ти-
па и/или ожирением (например, TMC8, PCDHA1, 
PLEKHA5, HBQ1, VAV3 и  ADAMTS13). Фармакоге-
нетические открытия могут помочь в  выявлении 
новых лекарственных мишеней, разработать алго-
ритм для персонализированного подхода к лечению 
СД 2 типа [1, 50]. 

C использованиям коллекции биоматериала 
и базы данных Биобанка ФГБНУ "НИИ акушерства, 
гинекологии и репродуктологии им. Д. О. Отта" про-
водят приоритетные исследования генетической 
предрасположенности к  осложнениям течения бе-
ременности [51]. В  работе этого коллектива с  ис-
пользованием коллекций биоматериала Биобанка 
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ние сохраняемых видов биоматериала с целью наи-
более полного охвата структур организма, подвер-
женных разнообразной генетической патологии. 
Перспективное направление работы биобанка свя-
зано с применением клеточных технологий для ис-
следования молекулярных механизмов нарушений 
функционирования мутантного генома в  клетках 
и тканях пациентов. 

ФГБУ "НМИЦ онкологии" Минздрава России 
(Ростов-на- Дону) является крупнейшим центром 
в  Южном федеральном округе России, оказыва-
ющим медицинскую помощь пациентам из более 
чем 15 регионов. Наличие Биобанка и  собирае-
мой биоресурсной коллекции образцов опухолей 
и  метастазов, а  также базы медицинских данных 
больных раком желудка, обеспечивает проведе-
ние генетических исследований, в  частности NGS 
(next generation sequencing) анализа, позволяющего 
строить новые схемы молекулярной классифика-
ции, и  экстраполировать полученные результаты 
на популяцию Юга России. Различные коллекции 
образцов формируются в криохранилище в зависи-
мости от задач и исследований ФГБУ "НМИЦ он-
кологии" Минздрава России и  включают образцы 
свежезамороженных опухолевых тканей и  коллек-
ции клеточных линий, а также цельную кровь, сы-
воротку и плазму крови. Базу данных использовали 
для проведения различных генетических и  моле-
кулярных исследований, включающих корреляции 
генотип- фенотип, перекрестные исследования, 
исследования "случай- контроль" и  когортные ис-
следования. На материале образцов тканей ней-
роэндокринных опухолей поджелудочной железы 
и  глиальных опухолей различной степени злокаче-
ственности были выполнены исследования по вы-
явлению прогностических биомаркеров и  потен-
циальных мишеней для таргетной терапии методом 
высокопроизводительного секвенирования. Таким 
образом, данные коллекций биобанка играют важ-
ную роль для развития персонализированной меди-
цины, обеспечивая раннюю диагностику и эффек-
тивные методы лечения каждому пациенту [58].

В биобанке "НМИЦ онкологии им. Н. Н. Блохина" 
создают и  хранят клеточные линии — воспроизво-
димый ресурс для научных исследований и практи-
ческого применения. Генетическая характеристи-
ка клеточных линий входит в  рутинную практику 
биобанков [59]. Перед пользователями открывают-
ся широкие возможности целенаправленного под-
бора для своих исследований панели клеточных 
линий с  определенными мутациями или их ком-
бинациями. Такой подход выводит на новый уро-
вень исследования фундаментальных механизмов 
чувствительности и  резистентности клеток к  про-
тивоопухолевым препаратам, что крайне важно 
для персонализированного подхода к  лечению. Ге-
нетически охарактеризованные клеточные линии 

болевания обнаружить не удалось, было показано, 
что 11 независимых локусов- кандидатов связан-
ны с  количественными признаками у  пациентов 
с  COVID-19. Один из выявленных вариантов был 
успешно подтвержден в  независимом исследова-
нии, а три варианта оказались связанными с коли-
чественными признаками, согласно данным UKB. 
Более того, показано, что оценка риска, основан-
ная на этих вариантах, может предсказать тяжесть 
и  исход госпитализации в  изученной российской 
когорте пациентов. Учитывая эти результаты, авто-
ры считают важной концепцию изучения количе-
ственных признаков и  обширного фенотипирова-
ния для выявления генетических факторов риска 
тяжелого течения COVID-19 [55].

Биобанк ФГБНУ "Медико- генетический научный 
центр им. академика Н. П. Бочкова" (организован 
в формате центра коллективного пользования (ЦКП 
"Биобанк") и работает с уникальным биоматериалом 
пациентов с  генетическими заболеваниями: кровь/
компоненты крови и  витальные клеточные линии 
различного тканевого происхождения. Сохране-
ние такого материала дает возможность глубокого 
и комплексного его исследования в течение длитель-
ного времени, в  т.ч. в  рамках научной кооперации 
[56]. Для проведения исследований по установле-
нию и изучению маркеров генетической патологии 
в Биобанке ежегодно депонируют ~10-11 тыс. образ-
цов периферической (венозной) крови пациентов. 
Первичный биопсийный, аутопсийный, операцион-
ный материалы подвергаются специальному процес-
сингу с целью получения целевых клеточных линий, 
несущих маркеры исследуемых заболеваний. Науч-
ные и диагностические исследования, проводимые 
в  ФГБНУ "МГНЦ" Минздрава России на моделях 
мутантных диплоидных линий фибробластов, охва-
тывают широкий спектр наследственных болезней: 
геномные и  хромосомные аномалии, наследствен-
ные болезни обмена, нарушения транскрипции 
и  сплайсинга, митохондриальные болезни, множе-
ство изменений структурно- функционального го-
меостаза тела человека, начиная от молекулярного 
и до организменного Кроме того, ряд лабораторий 
центра с  использованием методов направленной 
дифференцировки индуцированных плюрипотент-
ных стволовых клеток, полученных из фибробластов 
кожи пациентов, разрабатывают прикладные тех-
нологии редактирования генома (CRISPR/CAS9 — 
Clustered Regularly Interspaced Palindromic Repeats/
CRISPR-Associated nuclease 9) для лечения моноген-
ных заболеваний [57].

В настоящее время в сотрудничестве с научны-
ми лабораториями активно внедряются методы изу-
чения тканеспецифической экспрессии ряда генов 
в первичных культурах Т-лимфобластов и диплоид-
ных линиях уринальных клеток. Общая стратегия 
развития ЦКП "Биобанк" предполагает расшире-
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служат неизменимым инструментом для скринин-
га и  доклинического изучения противоопухоле-
вых препаратов, поиска новых мишеней, а  также 
фундаментальных исследований. Сейчас биобанки 
предлагают панели клеточных линий, как готовые 
решения для научных исследований [60].

Заключение
Обобщив результаты мировой практики и рос-

сийских достижений в  области медицинской гене-
тики, можно смело утверждать, что на современном 
этапе биобанки и  их базы данных являются осно-
вой для развития различных направлений генети-
ческих исследований и,  соответственно, развития 
персонализированной профилактики и  медицины. 

Примеры эффективного использования кол-
лекций биобанков в  генетических исследовани-
ях, приведенные в  данной публикации, отражают 
лишь малую часть направлений исследовательских 
работ, проводимых в  настоящий момент в  России 
и в мире. Становится очевидным, что объединение 
усилий разных биобанков, совместные большие 
проекты дают возможность получения прорывных 

результатов в этой области. Единая сеть биобанков 
на уровне страны или на международном уровне 
может обеспечить стандартизацию и гармонизацию 
деятельности отдельных биобанков, в т.ч. в области 
использования информационных систем, позволя-
ющих решить проблему доступности, согласован-
ности и  полноты данных. Масштабные базы дан-
ных, создаваемые в  рамках сетей биобанков, дают 
возможность проводить метаанализ геномных ассо-
циаций, обнаруженных в  разных популяциях, что 
имеет решающее значение для проведения геном-
ных исследований и разработки генетических диа-
гностических тест-систем. 

Таким образом, применение технологий био-
банкирования, масштабирование коллекций био-
материала, расширение и  объединение баз данных 
дает возможность эффективного развития медико- 
генетических исследований и  персонализирован-
ной медицины. 

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