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Аннотация 
Статья посвящена 10-летию журнала «Фармакогенетика и фармакогеномика» и представлен комплексный анализ эволюции дисциплины. Статья 

охватывает исторические вехи: от описания первых фармакогенетических феноменов и открытия цитохрома Р450 в середине XX века до современных 
мультиомных подходов, интегрирующих геномику, транскриптомику и протеомику. Особое внимание уделено вкладу журнала, опубликовавшего 242 
научные работы, которые трансформировали данные о полиморфизмах ключевых генов (CYP2D6, VKORC1, DPYD) в клинические алгоритмы. Анализируются 
системные барьеры внедрения фармакогенетики в России: ограниченное использование в клинической практике, сохраняющаяся высокая стоимость 
NGS-секвенирования и отсутствие единых регуляторных стандартов. Большое внимание в статьях уделено «этнофармакогенетике» — изучение частот 
фармакогенетических маркеров у коренных народов России, что важно для приоритизации внедрения тех или иных фармакогенетических тестов  
в различных регионах. В перспективе развития фармакогенетики — создание Национального биобанка ДНК и регистра пациентов с «не адекватным» 
фармакологическим ответом, разработка моделей прогнозирования и персонализации фармакотерапии с учётом фармакогенетических маркеров,  
а также их клиническая валидация и «упаковка» в систему поддержки принятия врачебных решений, которые должны постоянно актуализироваться 
на основе новых результатов исследований, собранных в Национальной базе знаний фармакогенетических исследований. Всё это будет невозможно 
без разработки фармакогенетических тест-систем, доступных для использования в медицинских организациях страны, а также формирование соот-
ветствующих компетенций у врачей и других специалистов здравоохранения. Будущее заключается во встраивании фармакогенетики в комплексное 
и масштабное клинико-фармакологическое консультирование пациентов, в т. ч. с использованием телемедицины. 
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Abstract 
This article is dedicated to the 10th anniversary of the journal “Pharmacogenetics and Pharmacogenomics” and presents a comprehensive analysis of 

the evolution of the discipline. The article covers historical milestones: from the description of the first pharmacogenetic phenomena and the discovery of 
cytochrome P450 in the mid-20th century to modern multiomic approaches integrating genomics, transcriptomics and proteomics. Particular attention is 
paid to the contribution of the journal, which published 242 scientific papers that transformed data on polymorphisms of key genes (CYP2D6, VKORC1, DPYD) 
into clinical algorithms. Systemic barriers to the implementation of pharmacogenetics in Russia are analyzed: limited use in clinical practice, persistently 
high cost of NGS sequencing, and the lack of uniform regulatory standards. Much attention in the articles is paid to "ethnopharmacogenetics" — the study 
of the frequencies of pharmacogenetic markers in the indigenous peoples of Russia, which is important for prioritizing the implementation of certain 
pharmacogenetic tests in different regions. The prospects for the development of pharmacogenetics include the creation of a National DNA Biobank and a 
register of patients with an “inadequate” pharmacological response, the development of models for predicting and personalizing pharmacotherapy taking 
into account pharmacogenetic markers, as well as their clinical validation and “packaging” in a system for supporting medical decision-making, which should 
be constantly updated based on new research results collected in the National Pharmacogenetic Research Knowledge Base. All this would be impossible 
without the development of pharmacogenetic test systems available for use in medical organizations in the country, as well as the formation of relevant 
competencies in doctors and other healthcare professionals. The future lies in integrating pharmacogenetics into comprehensive and large-scale clinical 
and pharmacological counseling of patients, including using telemedicine.
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Введение / Introduction

В 2025 г. наш журнал «Фармакогенетика и 
фармакогеномика» отмечает знаковую дату — 
десятилетие с момента основания. Созданный в 2015 г. 
в ответ на стремительный рост геномных технологий, 
журнал задумывался как уникальная платформа для 
интеграции фундаментальных открытий в области 
наследственной вариабельности лекарственного от-
вета в повседневную клиническую практику. За про-
шедшее десятилетие он превзошёл ожидания, став 
не просто изданием, а подлинным катализатором 
научного диалога и коллаборации между клиниче-
скими фармакологами, медицинскими генетиками, 
биоинформатиками, фармацевтами и организаторами 
здравоохранения. 242 оригинальные научные работы, 
опубликованные на наших страницах, — это не просто 
цифра. Каждая статья стала кирпичиком в фундаменте 
преодоления той самой «вариабельности пациентов», 
о которой ещё в XIX в. с глубоким пониманием го-
ворил William Osler (1849–1919 гг.), подчёркивая, что 
«нет болезней вообще, есть лишь болезни конкретного 
человека», однако утверждая «если бы пациенты не 
были такими разными, медицина вполне могла бы быть 
наукой, а не искусством» [1]. Эти работы продвинули 
нас от осознания проблемы к разработке конкретных 
инструментов персонализации терапии и таким самым 
перспективным и близким инструментом к клиниче-
ской практике является фармакогенетика.

Фармакогенетика — наука с глубокими истори-
ческими корнями, уходящими в начало XX в. и даже 
раньше. От описания первых фармакогенетических 
феноменов (гемолитическая анемия на противо-
малярийные препараты при врождённом дефиците 
глюкозо-6-фосатдегидрогеназы, длительное апноэ 
при «врождённом» дефиците псевдохолинэстеразы, 
злокачественная гипертермия при применении гало-
генсодержащих средств для ингаляционного наркоза и 
т. д.) [2], через появления термина «фармакогенетика» 
и открытия в 50-х гг. XX в. в микросомах печени крыс 
универсальной гемсодержащей монооксигеназы (ци-
тохром Р450) [3 , 4], до современной эры доказательной 
медицины и высокопроизводительного секвениро-
вания, в т. ч. нового поколения, дисциплина прошла 
колоссальный путь. Она эволюционировала от описа-
ния единичных «фармакогенетических феноменов», 
вызывающих нежелательные реакции на лекарства,  
к системному пониманию сложной полигенной при-
роды фармакокинетики и фармакодинамики пода-
вляющего большинства препаратов. 

Миссия нашего журнала с самого первого номера 
была чётко сфокусирована на решении трёх взаимос-
вязанных и критически важных задач:

1. Трансляция знаний: превращение «ассоциатив-
ных исследований» полиморфизмов генов (таких как 
CYP2D6, CYP2C9, CYP2C19, CYP3A4, CYP3A5, VKORC1, 
TPMT, UGT1A1, DPYD, ABCB1, SLCO1B1 и многих 

других) в понятные, валидированные клинические 
алгоритмы и рекомендации по дозированию или 
выбору препарата.

2. Образование врачей: активное формирование
компетенций у клиницистов самых разных специаль-
ностей (прежде всего, клинических фармакологов,  
а также терапевтов, кардиологов, онкологов, психи-
атров и т. д.) по определению показаний и интерпре-
тации результатов фармакогенетических тестов и их 
интеграции в процесс принятия врачебных решений.

3. Развитие инфраструктуры: научное обоснова-
ние и продвижение идей, необходимых для создания 
современной инфраструктуры персонализированной 
медицины: от организации биобанков образцов ДНК 
до разработки сложных систем поддержки принятия 
врачебных решений (СППВР), интегрированных  
с медицинскими информационными системами.

Ярким примером успеха на этом пути стала одна из 
ранних, но знаковых публикаций — работа Чернова А. А. 
и соавт. в которой был проведён один из первых оте-
чественных метаанализов в области фармакогенетики, 
как важнейший инструмент «повышение» доказа-
тельности влияния фармакогенетических маркеров 
на клинические исходы пациентов [5]. По резуль-
татам первого в России метаанализа отечественных 
исследований фармакогенетики клопидогрела, было 
выявлено, что наличие полиморфизма CYP2C19*2 до-
стоверно повышало риск сердечно-сосудистой смерти 
и других осложнений. Такие исследования стали сим-
волом укрепления доказательной базы эффективности  
и целесообразности внедрения фармакогенетического 
тестирования в клиническую практику.

Однако десятилетие прогресса не означает от-
сутствия вызовов. Несмотря на впечатляющие до-
стижения, внедрение фармакогенетики в рутинную 
клиническую практику в Российской Федерации стал-
кивается со значительными системными барьерами:

Клиническая интеграция: к сожалению, лишь 
ограниченное число медицинских организаций ис-
пользуют фармакогенетические подходы рутинно, 
за пределами узкоспециализированных центров или 
исследовательских программ. Основными причинами 
остаются отсутствие регламентации фармакогенети-
ческого тестирования в клинических рекомендациях 
и стандартах и недостаток знаний у части врачей, 
воспринимающих фармакогенетику как излишне 
сложную область.

Экономические ограничения: хотя стоимость высо-
копроизводительного секвенирования (NGS) за по-
следние 10 лет снизилась в 5 раз, она всё ещё остаётся 
значительным фактором, сдерживающим массовое 
внедрение комплексного фармакогенетического те-
стирования, особенно в условиях бюджетного финан-
сирования первичного звена здравоохранения. В тоже 
время масштабное внедрение фармакогенетического 
тестирования возможно через создания фармакоге-
нетических тест-систем для SNP-анализа наиболее 
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клинически значимых фармакогенетических марке-
ров. Требуется дальнейшая работа по оптимизации 
затрат и обоснованию долгосрочной экономической 
эффективности фармакогенетического тестирования.

Регуляторные пробелы: серьёзным вызовом оста-
ётся недостаточная разработанность нормативно- 
правовой базы, регламентирующей требования к ва-
лидации аналитических и клинических характеристик 
фармакогенетических тест-систем и панелей, т. е. 
необходим некий стандарт по типу «Качественная 
фармакогенетическая практика».

К своему юбилею редакция не только подводит ито-
ги, но и утверждает амбициозную программу развития 
журнала на следующую декаду — до 2035 г., связанную 
с реализацией задач, направленных на широкое вне-
дрение фармакогенетики в клиническую практику в 
медицинских организациях России, что должно спо-
собствовать, через повышение эффективности и без-
опасности фармакотерапии, увеличению ожидаемой 
продолжительности жизни наших людей:

– создание Национального биобанка ДНК и реги-
стра пациентов с «не адекватным» фармакологическим 
ответом прежде всего при применении жизненно 
необходимых и важнейших лекарственных препара-
тов для медицинского применения, в т. ч. на основе 
спонтанных сообщений, активного мониторинга не-
желательных лекарственных реакций (НЛР), включая 
масштабные исследования RWD/RWE;

– проведение GWAS для выявления фармако-
генетических маркеров развития НЛР и резистент-
ности при применении лекарственных препаратов 
при заболеваниях, вносящих значительный вклад в 
заболеваемость и смертность населения России;

– разработка отечественных моделей прогнозиро-
вания и алгоритмов персонализации фармакотерапии 
таких заболеваний (с использование машинного об-
учения), клиническая валидация и их клинико-эко-
номическая оценка (оценка технологий здравоохра-
нения) с последующим погружением в клинические 
рекомендации, стандарты, инструкции;

– разработка и регистрация фармакогенетических 
тест-систем на основе ПЦР;

– создание Национальной фармакогенетической 
базы знаний (постоянно обновляемой, в т. ч. с помо-
щью искусственного интеллекта), содержащей анно-
тированные сведения, позволяющие их использовать 
в клинической практике для персонализации фарма-
котерапии пациентов, включая данные отечественных 
исследований, в т. ч. по этнофармакогенетике;

– создание на её основе СППВР для клинической 
интерпретации результатов фармакогенетического 
тестирования с возможностью интеграции в меди-
цинскую информационную систему и возможностью 
оценки эффективности (в т. ч. с помощью метода 
глобальных триггеров); 

– формирование компетенций у специалистов 
здравоохранения по применению фармакогенети-

ческого тестирования для персонализации фарма-
котерапии;

– создание «Лекарственных информационных 
центров» с целью клинико-фармакологического кон-
сультирования специалистов здравоохранения по 
проблемам эффективного и безопасного примене-
ния лекарственных препаратов, включая вопросы 
персонализации фармакотерапии на основе фарма-
когенетического тестирования и терапевтического 
лекарственного мониторинга.

Важно, эти задачи будут реализовываться во вновь 
созданном научном Центре предиктивной генетики, 
фармакогенетики и персонализации терапии миро-
вого уровня при Государственном научном центре 
РФ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского», основным 
направлением которого станет именно фармакоге-
нетика и фармакогеномика, который будет активно 
взаимодействовать с РМАНПО и другими научными, 
образовательными и медицинскими организациями [6].

Персонализированная медицина, ядром которой 
является фармакогенетика и фармакогеномика, стоит 
сегодня на пороге новой революции, и наш журнал 
намерен быть не просто свидетелем, а активным драй-
вером этих преобразований. В ближайшие годы мы 
ожидаем существенного смещения фокуса публику-
емых исследований:

от одиночных генов к мультиомным подходам: статьи 
будут всё чаще отражать синергию данных фармако-
геномики (вариации ДНК), транскриптомики (экс-
прессия РНК), протеомики, метаболомики (профили 
метаболитов) и даже микробиомики. Такой интегра-
тивный «мультиомиксный» подход необходим для 
построения комплексных индивидуализированных 
прогностических моделей лекарственного ответа;

расцвет искусственного интеллекта: машинное 
обучение и методы искусственного интеллекта станут 
основой для создания высокоточных прогностических 
моделей развития НЛР и резистентности. Эти модели 
будут учитывать не десятки, а сотни параметров — от 
однонуклеотидных полиморфизмов (SNP) и вариа-
ций числа копий генов (CNV) до эпигенетических 
меток (метилирование ДНК), профилей микробиоты 
кишечника и клинико-лабораторных показателей 
конкретного пациента;

доступность как этический императив: ключевой 
стратегической целью на ближайшее десятилетие 
является снижение стоимости полногеномного секве-
нирования до уровня рутинного диагностического 
теста (ориентир ≤ 5 000 рублей). Достижение этой 
цели сделает фармакогенетическую информацию 
доступной не только в специализированных центрах, 
но и в первичном звене здравоохранения, кардиналь-
но меняя подход к назначению терапии. Мы будем 
активно публиковать исследования, посвящённые 
экономической эффективности и путям снижения 
затрат на тестирование.
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Десятилетие журнала — это, безусловно, повод 
для законной гордости всем нашим коллективом 
авторов, рецензентов и читателей. Но это прежде 
всего момент повышенной ответственности. Фарма-
когенетика окончательно перестала быть красивой 
теорией или «медициной далёкого будущего» — она 
стала настоящим инструментом, способным здесь и 
сейчас спасать жизни и улучшать их качество. Однако 
для полной реализации её колоссального потенциала 
необходимы:

смелые клинические решения: врачи всех специаль-
ностей должны активнее внедрять валидизированные 
в исследованиях фармакогенетические алгоритмы 
дозирования и выбора препаратов, опубликованные 
на страницах нашего и других авторитетных журналов, 
в свою ежедневную практику;

междисциплинарная коллаборация: прорывы воз-
можны только на стыке наук. Необходимо объединять 
усилия клинических фармакологов, медицинских 
генетиков, специалистов клинико-лабораторной диа-
гностики, клиницистов, биоинформатиков, IT-специ-
алистов и эпидемиологов для создания комплексных 
решений;

поддержка гражданской науки: важную роль могут 
сыграть проекты по ответственному сбору данных  
о популяционной вариабельности фармакогенети-
ческих маркеров в различных регионах России с со-
блюдением этических норм, при этом, по сути, речь 
идёт о Национальном биобанке.

Будущее развитие фармакогенетики и фармакоге-
номики / Future developments in pharmacogenetics 

and pharmacogenomics

Мы прогнозируем, что фармакогенетика и фарма-
когеномика перестанут быть вспомогательными ин-
струментами и станут основой клинической практики. 
Если 2003 г. (завершение проекта «Геном человека») 
ознаменовал начало эры геномики, то 2030-й станет 
годом её зрелости, когда генетический паспорт паци-
ента будет таким же рутинным элементом истории бо-
лезни, как группа крови или ЭКГ [7]. Драйверами этой 
трансформации выступят технологический взрыв (сни-
жение стоимости полногеномного секвенирования 
до ≤5000 руб., алгоритмы искусственного интеллекта 
реального времени), регуляторная революция (обя-
зательное предиктивное тестирование для ключевых 
препаратов) и смена парадигмы здравоохранения — 
переход от «лечения болезни» к «предсказанию и 
предотвращению индивидуальных рисков».

Технологические прорывы кардинально изменят 
ландшафт. Можно предположить, что в будущем воз-
можен полный отказ от таргетных панелей в пользу 
WGS (полногеномного секвенирования) как стандар-
та первичной диагностики. Это станет возможным 
благодаря снижению стоимости анализа [8], сокра-
щению времени выполнения до ≤1 часа (благодаря 

наносекундерным чипам) и глубокой интеграции  
с электронными медицинскими картами с автомати-
ческой генерацией терапевтических рекомендаций 
[9]. Ожидается появление «генетического паспорта 
при рождении» в 80 % развитых стран [10].

Искусственный интеллект эволюционирует от 
анализа к точному предсказанию. Появятся нейро-
сети-предсказатели нежелательных реакций, учиты-
вающие >500 параметров (SNP, метилирование ДНК, 
метаболомные маркеры, эпидемиологические данные). 
Они обеспечат прогноз риска нежелательных реакций 
с точностью ≥95 % для препаратов узкого терапевти-
ческого окна, таких как варфарин или карбамазепин 
[11]. Революционным станет внедрение цифровых 
фармацевтических аватаров (двойников) — персона-
лизированных симуляторов на основе WGS-данных 
пациента, позволяющих in silico тестировать эффек-
тивность и токсичность комбинаций препаратов до 
их реального назначения [12].

Изолированный анализ генома окончательно усту-
пит место мультиомной конвергенции. Интегративные 
модели будут объединять данные фармакогеномики 
(ДНК), протеомики (белки), транскриптомики (РНК), 
метаболомики (метаболиты) и анализа микробиома 
(кишечная флора) [13].

Клинические трансформации затронут все области 
клинической медицины. В онкологии станет рутин-
ным использование NGS-панелей ≥500 генов при всех 
солидных опухолях. Фокус окончательно сместится 
с локализации рака на его молекулярный профиль: 
диагнозы будут звучать как «ALK-позитивная карци-
нома» вместо «рак лёгкого» или «BRCA-дефицитная 
карцинома» вместо «рак яичников». Может полу-
чить распространение концепция неоадъювантной 
фармакогеномной профилактики — превентивный 
приём препаратов носителями высокопенетрантных 
мутаций за 5–10 лет до потенциального развития рака. 
В психиатрии станет обязательным фармакогенетиче-
ское тестирование перед назначением психотропных 
средств. В первичном звене здравоохранения можно 
ожидать внедрение фармакогенетических карт паци-
ентов, при этом клиническая интерпретация будет 
проводится с участием клинического фармаколога,  
в рамках специализированных телемедицинских цен-
тров. Станут доступны имплантируемые биосенсоры 
для непрерывного мониторинга концентрации пре-
паратов (например, метотрексата) с автоматической 
коррекцией дозы через алгоритмы искусственного 
интеллекта.

Социальные и этические вызовы потребуют актив-
ного решения. Проблема генетического неравенства, 
когда доступ к фармакогенетическому тестированию 
остаётся ограниченным, будет востребована иници-
атива по созданию дешёвых ПЦР-тестов на ограни-
ченное количество самых высоко клинически значи-
мых фармакогенетических маркеров с очень низкой 
себестоимостью. Конфиденциальность данных будет 
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гарантирована: запрет коммерческого использования 
WGS-данных без явного согласия пациента, право на 
«генетическое забвение» (полное удаление данных из 
облачных хранилищ) и внедрение криптографической 
защиты ДНК-информации с использованием кван-
тового шифрования. Для России ключевыми станут 
три стратегии. Получит развитие этнофармакогене-
тика, что необходимо для приоритизации внедрения 
фармакогенетического тестирования в различных 
регионах. Ожидаются что более широко будут введены 
образовательные программы (специалитет, ординатура, 
аспирантура, повышение квалификации) в области 
клинической фармакогенетики, делающего акцент на 
интерпретации фармакогенетических отчётов, осно-
вах биоинформатики и решении этических дилемм. 

Мы предполагаем, что в будущем фраза «стан-
дартная доза» исчезнет из лексикона врачей, а каждое 
назначение препарата будет основано на триаде: по-
жизненного генетического паспорта (WGS-профиль), 
динамического фенотипа (данные носимых сенсоров) 
и прогноза искусственным интеллектом (индивиду-
альные модели риска). Будущее заключается во встра-
ивании фармакогенетики в комплексное и масштаб-
ное клинико-фармакологическое консультирование 
пациентов, в т. ч. с использованием телемедицины.

Заключение / Conclusion

Как мудро заметил Парацельс: «Доза делает ле-
карство ядом». Мы, наследники его идей в эпоху 
геномики, смеем добавить: «Знание генома делает 
дозу спасением». Впереди нас ждёт десятилетие уди-
вительных открытий и преобразований медицины, 
и журнал «Фармакогенетика и фармакогеномика» 
будет верным спутником и помощником всем, кто 
идёт по этому пути.

Редакция выражает глубочайшую признательность 
более чем 600 авторам из России, стран СНГ и даль-
него зарубежья, чьи исследования, идеи и дискуссии 
наполняли страницы журнала на протяжении 10 лет. 
Особую благодарность мы адресуем нашим уважа-
емым рецензентам. Ваш бесценный труд, глубокая 
экспертиза, конструктивная критика и исключительно 
строгий отбор рукописей являются главным гарантом 
высокого научного уровня и достоверности публику-
емых материалов. Ваша работа незаметна читателю, 
но она фундаментальна для успеха издания.
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