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Преконцепционное генетическое тестирование на носительство (ПГТН) или, как его
часто обозначают в англоязычной литературе, расширенный скрининг носительства (ECS
– Expanded Carreer Screening) — это генетическое исследование, предлагаемое населению
в целом или парам, у которых нет известного риска рецессивных и Х-сцепленных генети-
ческих заболеваний и которые готовятся стать родителями (поэтому тест или скрининг
часто называется «репродуктивным»).

Несмотря на общий консенсус в отношении теоретической и практической полезности
(имея примеры значительного снижения заболеваемости[1,2]) и ценности ПГТН в здра-
воохранении, крупномасштабное клиническое внедрение на уровне программы может со-
здавать серьезные проблемы для специалистов здравоохранения и всех заинтересованных
сторон. Внедрение расширенных скринингов на носительство требует экспертной оценки
конкретных, но взаимосвязанных и одинаково важных аспектов: технических, этических,
правовых, социальных.

При этом социогуманитарные проблемы ПГТН, в основном, связаны с неопределенно-
стью, имеющей 2 источника – технологический (который не является предметом рассмот-
рения в этом докладе) и фундаментально-понятийный, входящий в оптику философского
рассмотрения. Эта неопределенность связана с 3-мя проблемными областями в програм-
мах ПГТН: определение тяжести заболевания, рутинизация, целеполагание.

Понятие тяжести или серьезности (severity) является одной из ключевых тем в разра-
ботке крупномасштабных программ, связанной с выбором тестируемых генов. Может ли
тяжесть состояния при оценке целесообразности внедрения в панель скрининга зависеть
от индивидуального восприятия, или же тяжесть — это то, что относится к медицинскому
состоянию независимо от отношения пациента? Как тогда должна оцениваться тяжесть,
какие дополнительные критерии должны учитываться? Данные вопросы требуют, во-пер-
вых, размышления о взаимосвязи между субъективным благополучием, воззрениями со-
циума и объективными характеристиками заболевания, во-вторых, методологической раз-
работки.

Социокультурный контекст, формирующий принятие репродуктивных решений, от-
ражает эпистемические нормы в отношении понимания инвалидности[3]. Некоторые из
важных возражений против скрининга на генетические заболевания перед зачатием ча-
стично опираются на социальную, а не биомедицинскую, модель инвалидности[4]. Если
какое-либо заболевание включено в панель, оно интуитивно начинает восприниматься бу-
дущими родителями требующим какого-либо вмешательства, делает ее рутинной. Точка
зрения людей, живущих с инвалидностью, редко доступна потенциальным родителям.
Это отражает доминирование медицинской точки зрения, которое можно рассматривать
как форму эпистемологической несправедливости, поскольку жизненный опыт людей с
различными заболеваниями, как правило, маргинализирован и менее заметен в рамках
основного социального понимания таких заболеваний[5].

Из этого проистекает проблема целеполагания: целью может быть либо результат для
отдельных людей и их семей, то есть, прежде всего, влияние на репродуктивную автоно-
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мию, либо для популяции, такой как снижение заболеваемости определенными генетиче-
скими заболеваниями. Цель, направленная на снижение популяционной заболеваемости
детей с тяжелыми генетическими заболеваниями, может не подходить для репродуктив-
ного скрининга[6]. Такая цель может быть истолкована как подразумевающая, что па-
ры, получившие результат с повышенной вероятностью заболевания, обязаны принять
меры, чтобы избежать рождения ребенка, подверженного заболеванию. Также цель сни-
жения частоты встречаемости определенных генетических заболеваний среди населения
может выражать неблагоприятное суждение о ценности жизни людей, которые в настоя-
щее время живут с таким заболеванием или могут родиться в будущем. Поэтому в случае
с преконцепционным скринингом более этически приемлемой является цель повышения и
поддержки репродуктивной автономии пар путем предоставления более обширной инфор-
мации о потенциальных заболеваниях и рисках, с ними связанными, позволяющей сделать
выбор в соответствии с их ценностями[7].

Удовлетворительный консенсус относительно вышеназванных проблем в рамках рас-
ширенных программ преконцепционного скрининга может быть достигнут только с уча-
стием ученых-гуманитариев, так как даже развитый аналитический инструментарий и
широкие эмпирические исследования могут оказаться недостаточными в принятии реше-
ний, экспертиза и варианты программы требую эпистемологической, экзистенциальной,
социологической и общегуманитарной проработки.
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