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Генетическое секвенирование представляет собой мощный инструмент для изучения генетической структуры 
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в гинекологической практике, а также достижения и проблемы, связанные с внедрением данной технологии.
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Генетическое секвенирование 
в гинекологии

Введение
За последние два десятилетия генетическое секвениро-
вание стало ключевым инструментом современной био-
медицины, в частности гинекологии. Быстрое развитие 
технологий секвенирования ДНК и появление высоко-
производительных платформ (например, секвенирова-
ние следующего поколения – next-generation sequencing, 
NGS) открыло новые горизонты в диагностике, прогно-
зировании и персонализированном лечении широкого 
спектра гинекологических заболеваний – от наследст-
венных синдромов и бесплодия до злокачественных но-
вообразований [1].
В гинекологии знание генетических основ патогенеза 
различных состояний позволяет перейти от фенотипи-
чески ориентированной диагностики к молекулярно-
генетической стратификации пациенток. Это особенно 
важно в условиях внедрения принципов персонализи-
рованной медицины (или P4-медицины – предиктив-
ной, превентивной, персонализированной и партиси-
пативной), в рамках которой молекулярно-генетическая 
информация используется для выбора наилучшей так-
тики лечения в каждом конкретном случае [2].
Исторически использование  генетических методов 
в гинекологии начиналось с цитогенетических исследо-
ваний (например, при синдромах Шерешевского – Тер-
нера, Клайнфельтера и других хромосомных нарушени-
ях). Однако с развитием технологий стало возможным 
более глубокое молекулярное исследование – от анали-
за отдельных мутаций (секвенирование по Сэнгеру) до 
полногеномного и экзомного секвенирования [3].
На современном этапе в гинекологии генетическое сек-
венирование применяют в следующих основных на-
правлениях:

	■ диагностика наследственных форм онкологических 
заболеваний (например, мутации BRCA1/2 при раке 
яичников и молочной железы) [4];

	■ оценка мутационного профиля опухолей с целью на-
значения таргетной терапии [5];

	■ диагностика нарушений репродуктивной функции 
и привычного невынашивания беременности [6];

	■ неинвазивная пренатальная диагностика (NIPT) 
и раннее выявление врожденных патологий [7];

	■ исследование редких наследственных синдромов, 
связанных с  нарушением развития половой систе-
мы [8]. 

Таким образом, тема  генетического секвенирования 
в гинекологии крайне актуальна. Обзор соответству-
ющей литературы позволяет систематизировать нако-
пленные знания и выделить наиболее перспективные 
направления для клинической практики и научных ис-
следований.

Современные технологии секвенирования: 
принципы, возможности и ограничения
Современные технологии секвенирования составляют 
основу молекулярной диагностики в медицине, обеспе-
чивая высокую точность, скорость и способность в из-
учении генетической информации. Эти методы широко 
применяются в различных областях медицины, вклю-
чая гинекологию, где они используются для диагностики 
и мониторинга генетических заболеваний, в том числе 
наследственного рака, а также для выявления специфи-
ческих мутаций и генетических маркеров. Наибольшее 
распространение в последние годы получили:
	■ секвенирование по  Сэнгеру. Классический ме-

тод, предложенный Фредериком Сэнгером в  1977  г. 
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Метод секвенирования (определения последовательно-
сти нуклеотидов) ДНК также известен как метод обры-
ва цепи. В настоящее время метод используется преи-
мущественно для анализа коротких фрагментов ДНК, 
таких как один или несколько экзонов, а также для то-
чечной диагностики мутаций. В силу высокоспециали-
зированной направленности секвенирование по  Сэн-
геру продолжает оставаться важным инструментом 
для верификации мутаций, особенно при выявлении 
редких или уникальных вариантов [9]. Среди основных 
преимуществ метода следует отметить исключитель-
ную точность и  надежность, что делает его золотым 
стандартом для верификации мутаций и  проведения 
детализированного анализа специфических участ-
ков генома. В то же время секвенирование по Сэнгеру 
обладает рядом существенных ограничений: низкая 
производительность (ограничивает применение ме-
тода при анализе больших объемов данных), высокая 
стоимость при необходимости выполнения массовых 
исследований. Метод также не позволяет осуществлять 
одновременный анализ множества генов, что делает его 
менее удобным для решения комплексных диагности-
ческих задач [10];

	■ NGS. Секвенирование следующего поколения пред-
ставляет собой революционную технологию, позво-
ляющую секвенировать миллионы фрагментов ДНК 
одновременно, что значительно повышает произво-
дительность и  снижает стоимость анализа. Платфор-
мы NGS, такие как Illumina, Ion Torrent, BGI и Oxford 
Nanopore, становятся основными инструментами 
для генетического анализа в различных областях меди-
цины, включая гинекологию [11, 12]. Основные виды 
NGS включают: 

	✓ таргетное секвенирование  – метод, при котором 
проводится анализ заранее выбранных генов, что по-
зволяет исследовать специфические участки генома, 
например панели генов для рака яичников или мута-
ции в генах BRCA1/2, которые имеют решающее зна-
чение для диагностики наследственных раков [4, 13]; 

	✓ экзомное секвенирование (whole exome sequencing, 
WES), которое охватывает только экзоны, представ-
ляющие собой около 1–2%  генома, однако именно 
здесь локализуются до 85% всех патогенных мута-
ций. Экзомное секвенирование используется для 
диагностики  генетических заболеваний и  рака, по-
скольку экзоны кодируют белки, что делает их анализ 
особенно информативным [14]; 

	✓ полногеномное секвенирование (whole genome 
sequencing, WGS) – метод, включающий анализ все-
го  генома  – как кодирующих, так и  некодирующих 
участков, что дает более полную картину  генети-
ческих изменений в организме и помогает выявить 
не  только известные, но  и новые, редкие мутации, 
а также другие значимые изменения в геноме [15]. 

К  основным достоинствам NGS относят высокую 
производительность, позволяющую одновременно 
анализировать сотни и  даже тысячи  генов, а  также 
возможность выявления новых и редких мутаций, ко-
торые не  обнаруживаются при использовании тради-
ционных методов. Кроме того, NGS снижает стоимость 

на единицу данных, что делает генетические исследова-
ния более доступными для широкого круга медицин-
ских учреждений. Среди ограничений можно выделить 
необходимость в  сложной биоинформатической об-
работке больших объемов данных, а также проблемы 
интерпретации выявленных вариантов, особенно когда 
имеется неопределенность относительно клинической 
значимости обнаруженных мутаций. Этические аспек-
ты также остаются актуальной темой из-за возможнос
ти получения случайных находок, таких как мутации, 
не  связанные с  основным заболеванием. Кроме того, 
несмотря на стремительное развитие, в ряде регионов 
доступность технологий NGS ограниченна [14, 16];

	■ цифровая полимеразная цепная реакция (ПЦР) и секве-
нирование третьего поколения. Цифровая ПЦР и секве-
нирование третьего поколения, включая такие техноло-
гии, как Oxford Nanopore и PacBio, предоставляют новые 
возможности для более глубокого анализа генетическо-
го материала. Эти методы отличаются от NGS возмож-
ностью выполнения сверхдлинных чтений (long-read 
sequencing), что особенно полезно при анализе струк-
турных перестроек в  геноме, а  также повторяющихся 
и сложных областей, таких как интроны и регионы, со-
держащие большое количество повторов [17]. В гинеко-
логии эти технологии используются для секвенирования 
ДНК опухолевых тканей (tumor profiling), что позволяет 
не только выявлять мутации, но и оценивать мутацион-
ное бремя, исследовать генные перестройки, фьюжн-ге-
ны, а также метилирование и эпигенетические маркеры, 
которые могут служить прогностическими индикатора-
ми заболевания или его рецидива [18];

	■ другие методы. Помимо перечисленных технологий 
в  гинекологической практике активно применяют 
молекулярно-биологические методы, дополняющие 
секвенирование: 

	✓ MLPA (multiplex ligation-dependent probe 
amplification)  – метод, используемый для выявле-
ния крупных делеций и дупликаций в генах, таких 
как BRCA1/2, что позволяет находить мутации, ко-
торые не всегда обнаруживаются с помощью стан-
дартных методов секвенирования [19]; 

	✓ Array-CGH (comparative genomic hybridization)  – 
метод, предназначенный для анализа хромосом-
ных нарушений и изменения копийности генома. 
Помогает выявлять микроделеции и микродупли-
кации, имеющие клиническое значение [20]; 

	✓ FISH (fluorescence in  situ hybridization)  – метод, 
используемый для прицельного выявления хро-
мосомных перестроек. Он особенно актуален при 
опухолевой патологии, поскольку позволяет обна-
ружить в  хромосомах специфические изменения, 
такие как транслокации и делеции, которые могут 
быть связаны с развитием рака [21].

Перечисленные технологии существенно улучшают 
диагностику, прогнозирование и лечение различных 
заболеваний, включая рак, наследственные и редкие за-
болевания, а также способствуют разработке индивиду-
ализированных терапевтических подходов. 
Таким образом, выбор технологии секвенирова-
ния зависит от  клинической задачи, требуемой 
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чувствительности, объема данных и бюджета. Пони-
мание возможностей и ограничений каждого метода 
важно для правильной интерпретации результатов и их 
использования в гинекологической практике.

Генетическое секвенирование в онкогинекологии
Генетическое секвенирование в  онкогинекологии  – 
одно из наиболее перспективных и активно разви-
вающихся направлений современной медицины. 
Технологии секвенирования ДНК находят широкое 
применение при диагностике, прогнозировании, вы-
боре терапии и профилактике злокачественных ново-
образований женской репродуктивной системы. Гене-
тическое тестирование не только помогает выявлять 
носителей наследственных мутаций, ассоциирован-
ных с повышенным риском онкологических заболе-
ваний, но и значительно повышает точность выбора 
персонифицированного лечения [22, 23].
Особое значение имеет выявление наследственных 
форм рака, в частности ассоциированных с мутациями 
в генах BRCA1 и BRCA2, которые считаются наиболее 
изученными и клинически значимыми. Наличие мута-
ций в этих генах существенно повышает риск развития 
рака молочной железы и яичников (до 44% для BRCA1 
и до 17% для BRCA2). Используя технологии секвениро-
вания нового поколения, можно обнаруживать мутации 
не только в BRCA1/2, но и в других генах, ассоциирован-
ных с высоким и умеренным риском онкологических 
заболеваний, таких как TP53, PALB2, RAD51C/D, ATM, 
CHEK2. Генетическое тестирование рекомендовано па-
циенткам с отягощенным семейным анамнезом, опре-
деленными  гистологическими типами опухолей (на-
пример, высокодифференцированный серозный рак 
яичников), а также при раннем возрасте манифестации 
заболевания [24, 25].
Важным направлением является  генетическое про-
филирование опухоли (tumor profiling), позволяющее 
определить наличие терапевтически значимых мутаций 
в опухолевой ткани, включая мутации в генах, участ-
вующих в  процессах  гомологичной рекомбинации, 
а также оценить мутационное бремя опухоли, микро-
сателлитную нестабильность (MSI) и дефицит системы 
репарации несоответствий. Эти молекулярные харак-
теристики играют ключевую роль при выборе тактики 
лечения. Речь, в частности, идет о назначении таргетной 
терапии (например, ингибиторов PARP при BRCA-ас-
социированных опухолях), применении иммунопре-
паратов у пациенток с опухолями с высокой степенью 
микросателлитной нестабильности (MSI-high) [26].
Секвенирование имеет особое значение при диагности-
ке редких и ультраредких опухолей органов женской 
репродуктивной системы, например опухолей матки, 
яичников и влагалища, имеющих сходную морфологию. 
В этих случаях молекулярная классификация становит-
ся решающей для постановки точного диагноза и выбо-
ра эффективной терапии. К таким опухолям относятся, 
в частности, карциносаркомы, опухоли с мутациями 
ARID1A, а также светлоклеточный рак, требующие ин-
дивидуального подхода и углубленного молекулярного 
анализа [27, 28].

Отдельного внимания заслуживает применение секве-
нирования в рамках пренатальной онкогенетической 
диагностики. У беременных, являющихся носителями 
онкогенетических синдромов, таких как BRCA-ассоци-
ированная мутация, должна применяться выверенная 
тактика лечения, включающая генетическое консульти-
рование, обсуждение возможности предымплантаци-
онного генетического тестирования, а также информи-
рованный выбор репродуктивной стратегии [29].
Таким образом, генетическое секвенирование в онкоги-
некологии – не просто вспомогательная лабораторная 
методика, а  полноценный клинический инструмент, 
интегрированный в систему диагностики, планирова-
ния лечения и оценки прогноза. Его применение спо-
собствует повышению качества медицинской помощи, 
индивидуализации подходов к терапии и улучшению 
долгосрочных исходов у пациенток с онкогинекологи-
ческой патологией.

Генетическое секвенирование  
при нарушениях репродуктивной функции
Нарушения репродуктивной функции у женщин могут 
быть обусловлены  гормональными и  генетическими 
факторами. В  последние  годы благодаря внедрению 
методов высокопроизводительного секвенирования  
появилась возможность глубже изучить молекулярно-
генетическую природу таких состояний. Это открыло 
путь к персонализированной диагностике, прогнозиро-
ванию и выбору наиболее эффективных терапевтиче-
ских стратегий [30].
Одним из значимых направлений применения NGS в ре-
продуктивной медицине является изучение генетиче-
ских причин преждевременной недостаточности яични-
ков (ПНЯ). ПНЯ встречается примерно у 1–2% женщин 
репродуктивного возраста. Установлено, что в 20–25% 
случаев ПНЯ обусловлена генетическими нарушениями. 
К ним относятся мутации в генах FOXL2, BMP15 и FMR1 
(в виде премутации), делеции и дупликации на X-хро-
мосоме, преимущественно в области Xq13–q26, а также 
полигенные формы, связанные с нарушением процессов 
мейоза, репарации ДНК и сигнальных путей, регулирую-
щих овариальный резерв. Применение секвенирования 
позволяет не только выявить точные причины развития 
ПНЯ, но и оценить риск передачи подобных нарушений 
потомству, что имеет ключевое значение при планирова-
нии беременности [31, 32].
Генетическое тестирование также находит применение 
при диагностике нарушений менструального цикла, 
таких как аменорея (первичная и вторичная), олиго-
менорея и нерегулярные менструации. Эти состояния 
могут быть связаны с хромосомными аномалиями, 
включая синдром Шерешевского – Тернера и различ-
ные формы мозаицизмов, выявляемых посредством 
кариотипирования в сочетании с NGS. Кроме того, 
важную роль играют мутации в генах, регулирующих 
синтез и рецепцию гонадотропинов, – GNRHR, LHB, 
FSHR, а также различные формы нарушений гонадно-
го развития, при которых молекулярная диагностика 
позволяет определить хромосомный пол и уточнить 
мутации, влияющие на половое развитие [33].
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У пациенток с бесплодием неясного генеза NGS от-
крывает возможность выявления скрытых генети-
ческих нарушений, включая мутации, влияющие 
на  овариальный резерв и  овуляторную функцию, 
полиморфизмы, связанные с нарушением процессов 
имплантации, а  также патологии митохондриаль-
ной ДНК, играющей ключевую роль в обеспечении 
энергетического метаболизма ооцитов. Современ-
ные NGS-панели, разработанные для репродуктив-
ной медицины, включают десятки генов, ответствен-
ных за  гормональную регуляцию, фолликулогенез 
и мейотическое деление, что существенно повышает 
диагностическую точность [34].
Важным направлением считается использование  ге-
нетического секвенирования при привычном невына-
шивании беременности, которое определяется как два 
и более самопроизвольных выкидыша. В такой ситуа-
ции могут иметь место хромосомные причины, в том 
числе сбалансированные транслокации у одного роди-
теля, мутации, ассоциированные с тромбофилией (на-
пример, в генах F2, F5, MTHFR), а также иммуногене-
тические и HLA-связанные механизмы. Применение 
NGS позволяет провести быструю и точную дифферен-
циальную диагностику, минимизируя так называемую 
диагностическую одиссею и обеспечивая выбор персо-
нифицированной тактики лечения [35].
Особое значение  генетическое тестирование прио-
бретает в рамках вспомогательных репродуктивных 
технологий (ВРТ). В частности, широко применяет-
ся предымплантационное генетическое тестирование 
(preimplantation genetic testing, PGT), включающее 
выявление анеуплоидий (PGT-A), моногенных забо-
леваний (PGT-M) и структурных хромосомных пере-
строек (PGT-SR). Кроме того, оценивается мутаци-
онный статус партнеров, например наличие мутаций 
в гене CFTR при планировании экстракорпорального 
оплодотворения, осуществляется тщательный генети-
ческий отбор донорского материала для исключения 
носительства тяжелых форм наследственных заболе-
ваний [36].
Таким образом, технологии секвенирования становятся 
основой персонализированного подхода в репродук-
тивной медицине, начиная с диагностики и заканчивая 
выбором метода ВРТ и оценкой генетических рисков 
у потомства. Это позволяет существенно повысить эф-
фективность лечения, улучшить прогноз и реализовать 
стратегию прецизионной медицины в сфере женского 
здоровья.
Кроме того, современные методы секвенирования все 
чаще используются при изучении молекулярных основ 
хронических воспалительных и  гормонально-зави-
симых заболеваний в гинекологии. Среди них особое 
внимание уделяется таким патологиям, как эндометри-
оз, синдром поликистозных яичников (СПКЯ), миома 
матки и гиперпластические процессы эндометрия. Сек-
венирование позволяет выявлять ключевые генетичес
кие и эпигенетические механизмы этих состояний, что 
открывает новые горизонты для точной диагностики, 
прогнозирования течения заболеваний и индивидуаль-
ного подхода к выбору терапии.

Молекулярно-генетические аспекты гормональных 
заболеваний женской репродуктивной системы: 
роль высокопроизводительного секвенирования
Гормональные и воспалительные заболевания женской 
репродуктивной системы представляют собой гетеро-
генную группу патологий, в патогенезе которых важную 
роль играют как внешние факторы, так и внутренние 
молекулярные механизмы, включая генетические и эпи-
генетические изменения. Современные технологии 
высокопроизводительного секвенирования позволя-
ют глубже понять природу этих заболеваний, выявить 
молекулярные мишени и  перейти от  эмпирической 
медицины к персонализированной диагностике и лече-
нию.
Один из типичных примеров такого многофакторного 
заболевания – эндометриоз, при котором генетическая 
предрасположенность проявляется через более высо-
кий риск заболевания у родственниц первой степени 
родства. Исследования с применением NGS выявили 
ряд полиморфизмов и мутаций в генах, участвующих 
в ключевых биологических процессах, таких как ангио
генез (VEGF-A), иммунный ответ (интерлейкины 1A 
и 6, фактор некроза опухоли), ремоделирование тка-
ней (MMP), а также регуляция стероидных рецепторов 
(ESR1, PGR). Кроме того, нарушенная экспрессия опре-
деленных микрoРНК, включая miR-200 и miR-21, может 
способствовать развитию эндометриоза. Использова-
ние секвенирования позволяет создавать индивиду-
альные молекулярные профили пациенток, оценивать 
риск рецидива заболевания и прогнозировать его тя-
жесть, что особенно важно в условиях применения так-
тики длительного наблюдения и лечения [37, 38].
СПКЯ – одно из наиболее распространенных эндокрин-
ных нарушений у женщин репродуктивного возраста. 
Генетические факторы играют ключевую роль в разви-
тии повышенной чувствительности к инсулину, гипер-
андрогении и хронической ановуляции. По данным пол-
ногеномных ассоциационных исследований (GWAS), 
на сегодняшний день идентифицировано более 20 гене-
тических локусов, связанных с СПКЯ, включая LHCGR, 
DENND1A, INSR, THADA. Современные панели на ос-
нове NGS помогают оценить индивидуальный вклад 
различных патогенетических механизмов – от метабо-
лических до гормональных, что формирует основу для 
дифференцированной терапии. Например, при нали-
чии метаболического фенотипа предпочтение может 
отдаваться инсулинсенсибилизирующим препаратам, 
тогда как при гиперандрогении могут применяться ан-
тиандрогенные стратегии [39].
Миома матки, несмотря на  гормонозависимость, 
также демонстрирует отчетливую молекулярную спе-
цифику. Более чем в 70% случаев в миоматозной ткани 
выявляются соматические мутации в  гене MED12, 
который играет важную роль в регуляции транскрип-
ции. Помимо этого в патогенезе заболевания участву-
ют аномалии в генах HMGA2 и FH, задействованных 
в регуляции клеточного цикла. Секвенирование мио-
матозной ткани позволяет не только охарактеризовать 
клональную структуру опухоли, но и предсказать ее по-
ведение, в том числе скорость роста и чувствительность 

Обзор



86
Эффективная фармакотерапия. 2/2026

к медикаментозному лечению. Появляется все больше 
данных, подтверждающих перспективность молекуляр-
ной типизации миомы для индивидуализации тактики 
лечения, включая выбор между консервативным и хи-
рургическим подходом [40, 41].
Гиперплазия и рак эндометрия также характеризуют-
ся специфическим спектром генетических изменений. 
Использование методов секвенирования тканей позво-
ляет выявить мутации в ряде ключевых генов, таких 
как PTEN, PIK3CA, ARID1A, KRAS, CTNNB1, которые 
участвуют в развитии доброкачественных гиперпласти-
ческих и злокачественных неопластических процессов. 
Эти данные важны для раннего выявления предраковых 
изменений и прогнозирования риска малигнизации, 
особенно на фоне наследственных онкогенетических 
синдромов, например синдрома Линча. Дополнительно 
исследование молекулярных маркеров, ассоциирован-
ных с  гормонорезистентностью, позволяет уточнить 
потенциальную эффективность гестагенной терапии 
и целесообразность хирургического вмешательства [42].
Таким образом, внедрение технологий высоко-
производительного секвенирования в  исследова-
ние гормонально-зависимых и воспалительных забо-
леваний женской репродуктивной системы открывает 
качественно новые возможности для молекулярной ди-
агностики, оценки индивидуального риска, а также раз-
работки персонализированных стратегий лечения. Это 
способствует переходу от универсального, симптома-
тического лечения к прецизионной медицине, в основе 
которой лежит понимание молекулярных механизмов 
развития патологии у каждой конкретной пациентки.

Перспективы и направления развития  
генетического секвенирования в гинекологии
Стремительное развитие технологий секвенирования 
фундаментально меняет облик современной гинеко-
логии, особенно в таких ключевых направлениях, как 
онкогинекология, репродуктивная медицина и персона-
лизированная терапия. Высокопроизводительное секве-
нирование все активнее внедряется в клиническую пра-
ктику и становится основой молекулярной диагностики 
и точечной терапии. В данном аспекте можно выделить 
несколько актуальных трендов и перспективных на-
правлений, определяющих будущее гинекологической 
науки и практики [11, 12].
Одним из важнейших направлений является расшире-
ние панелей гинекологических генов. С каждым годом 
увеличивается количество ассоциаций между различны-
ми генами и заболеваниями репродуктивной системы. 
Разрабатываются узкоспециализированные диагности-
ческие панели для определения предрасположенности 
к развитию эндометриоза, синдрома ПНЯ, различных 
форм нарушений фертильности. В онкогенетике панели 
все чаще включают не только гены BRCA1/2, но и TP53, 
PTEN, MLH1, MSH2 и другие маркеры, ассоциирован-
ные с развитием рака эндометрия, яичников и шейки 
матки. Одновременно ведутся разработки, направлен-
ные на  изучение взаимосвязи между  генетическими 
вариантами и эффективностью гормональной терапии 

или переносимостью препаратов, что открывает путь 
к формированию предиктивной терапии [4].
Применение полного экзомного (WES) и полного ге-
номного секвенирования (WGS) становится все более 
востребованным в клинической гинекологии, особенно 
в сложных диагностических случаях. Эти методы ис-
пользуются при бесплодии неясного генеза, сочетанных 
врожденных аномалиях, а также в неонатальном пери-
оде для выявления редких генетических синдромов, на-
следуемых по материнской линии. Снижение стоимости 
данных технологий делает их более доступными в ру-
тинной клинической практике [43, 44].
Переход к  персонализированной  гинекологии  – еще 
один ключевой вектор развития. Генетический профиль 
пациентки часто определяет тактику ведения репродук-
тивных программ, выбор контрацептивной стратегии, 
подход к хирургическому лечению доброкачественных 
образований, объем хирургии, схему  гормональной 
терапии, а также прогноз при злокачественных ново
образованиях. Формируется новая парадигма – персо-
нализированная гинекология, в рамках которой каждая 
пациентка получает индивидуальный план наблюдения 
и лечения на основе молекулярных и генетических ха-
рактеристик [45].
Особое значение приобретает фармакогенетика, на-
правленная на прогнозирование эффективности и без-
опасности лекарственной терапии. Это направление 
позволяет прогнозировать реакцию на гормональную 
терапию при таких состояниях, как эндометриоз или 
менопауза, определять чувствительность к химиотера-
певтическим препаратам при онкогинекологических 
заболеваниях, а также разрабатывать индивидуальные 
схемы лечения с учетом особенностей метаболизма ле-
карств у конкретной пациентки [46].
Рост объемов  генетической информации требует 
совершенствования методов ее анализа и интерпре-
тации, что обусловливает активное развитие биоин-
форматики и технологий искусственного интеллекта. 
Современные алгоритмы обеспечивают автоматичес
кую фильтрацию и классификацию генетических ва-
риантов, оценку клинической значимости (включая 
варианты неопределенного значения), а также постро-
ение предиктивных моделей с применением методов 
машинного обучения. Все это повышает точность 
и скорость интерпретации данных, особенно в усло-
виях, когда лечение осуществляется мультидисципли-
нарной клинической командой [47].
Полноценное внедрение генетического секвенирова-
ния в  гинекологическую практику невозможно без 
соответствующей подготовки медицинского персона-
ла. Необходимо повышать генетическую грамотность 
акушеров-гинекологов, активно развивать междисци-
плинарное взаимодействие между генетиками, гинеко-
логами, эмбриологами и онкологами, а также создавать 
и развивать консультативную службу клинических ге-
нетиков на всех уровнях – от амбулаторного звена до 
специализированных онкологических центров.
Таким образом, высокопроизводительное секвенирова-
ние перестает быть вспомогательной технологией и ста-
новится неотъемлемой частью будущего гинекологии. 
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Оно открывает путь к более точной диагностике, эффек-
тивной профилактике, персонализированному лечению 
и сопровождению пациенток на всех этапах – от пла-
нирования беременности до терапии онкологических 
заболеваний. Для реализации этого потенциала необ-
ходимы комплексные усилия по нормативному, образо-
вательному и организационному обеспечению интегра-
ции молекулярной медицины в клиническую практику.

Заключение
Генетическое секвенирование стало неотъемлемым 
инструментом современной  гинекологии, сущест-
венно расширив возможности диагностики, про-
гноза и персонализированного лечения различных 
заболеваний женской репродуктивной системы. 
С  внедрением методов высокопроизводительного 
секвенирования появилась возможность выявлять 
мутационные профили при злокачественных но-
вообразованиях, оценивать генетические причины 
бесплодия, невынашивания беременности и наслед-
ственных синдромов. Кроме того, расширилось пони-
мание патогенеза эндометриоза, миомы матки и дру-
гих гинекологических патологий. Особое значение 

секвенирование приобретает в онкогинекологии, где 
крайне важны выбор таргетной терапии и ведение 
пациентов в рамках концепции прецизионной меди-
цины. Применение генетических технологий в пре-
натальной диагностике, включая неинвазивное пре-
натальное тестирование, снижает перинатальные 
риски и повышает качество медико-генетического 
консультирования. Несмотря на очевидные преиму-
щества генетического секвенирования, его внедре-
ние в рутинную гинекологическую практику сопря-
жено с рядом этических, правовых и экономических 
аспектов. Необходимы стандартизация подходов, 
развитие инфраструктуры для анализа и интерпре-
тации данных, а также повышение генетической гра-
мотности среди врачей. 
Генетическое секвенирование, представляющее собой 
перспективное направление, требует междисциплинар-
ного подхода и строгого соблюдения принципов доказа-
тельной медицины.  
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Genetic sequencing is a powerful tool for studying the genetic structure of an organism and its interaction 
with the environment. In recent years, genetic sequencing has taken an important place in gynecology. 
This literature review examines various sequencing methods, their application in gynecological practice, as well as 
the achievements and challenges associated with the introduction of this technology.
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