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РЕЗУЛЬТАТЫ ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ 

 

Ген, rs Функция гена 
Ваш 

генотип 
Интерпретация 

TNF-a 
rs1800629

G>A 

Фактор некроза опухоли aльфа - 
провоспалительный цитокин, который 

активирует воспалительный ответ организма, 
активируя секрецию интерлейкина 1, а также 

участвует в контроле пролиферации и 
дифференцировки клеток, апоптоза, метаболизма 

липидов, свертывания крови, и устойчивости к 
действию инсулина. 

G/G 

 Норма. Популяционный вариант.  
Фармакогенетика: 

• Пациенты с генотипом rs1800629 GG могут 
иметь повышенный ответ на этанерцепт 
по сравнению с пациентами с генотипом AA 
или AG. 

*Данная клиническая аннотация имеет уровень 
доказательности 2А. 

• Пациенты с генотипом rs1800629 GG могут 
иметь повышенный ответ на ингибиторы 
фактора некроза опухоли альфа (TNF-
альфа) по сравнению с пациентами с 
генотипом AA или AG. 

*Данная клиническая аннотация имеет уровень 
доказательности 3. 

 

IL1a 
rs1800587 

G>A 

Интерлейкин1a обладает выраженной 
провоспалительной активностью, принимает 

участие в гемопоэзе и активирует фактор некроза 
опухоли альфа. 

G/G 
Норма. Нейтральный вариант. Не выявлено 

фактора риска. 

IL-1Ra 
rs4251961 

IL-1RA является членом семейства цитокинов 
интерлейкина-1. IL1Ra секретируется 

различными типами клеток, включая иммунные 
клетки, эпителиальные клетки и адипоциты, и 

является естественным ингибитором 
провоспалительного эффекта IL1. Этот белок 

ингибирует активность интерлейкина 1, альфа 
(IL1A) и интерлейкина 1, бета (IL1B) и модулирует 

различные связанные с интерлейкином 1 
иммунные и воспалительные реакции. Аллель C в 

РС4251961 снижает уровни IL-1RA. 

T/С 

Повышение провоспалительного ответа. Фактор 
риска дестабилизации атеросклеротической 

бляшки и ИБС. 
Фармакогенетика: 

• Пациенты с генотипом CT и язвенным 
колитом могут иметь худший ответ на 
терапию анти-TNF по сравнению с 
пациентами с генотипом TT. 

 
*Данная клиническая аннотация имеет уровень 

доказательности 3. 

ЦЕНТР ГЕНОМНЫХ ТЕХНОЛОГИЙ 



IL4 
rs2243250 

Интерлейкин-4 – противовоспалительный 
цитокин, регулятор роста и дифференциации В-
лимфоцитов, а также процесса биосинтеза ими 

антител. ИЛ-4 подавляет действие ИЛ-1β, ИЛ-6 и 
TNFα (провоспалительных цитокинов). IL-4 

усиливает выработку IgE, и повышение его уровня 
может провоцировать развитие аллергических 

реакций и воспаления дыхательных путей. 

T/Т 

 Склонность к угнетению клеточного 
иммунитета и повышению уровня IgE. Носители 

подобного гена обладают повышенной 
склонностью к активации иммунной системы 

при хирургических вмешательствах, инфекциях, 
механическом воздействии на ткань. 

Фармакогенетика: 
• Пациенты с генотипом ТТ и астмой могут 

иметь меньшее вызванное аспирином 
снижение объема форсированного выдоха за 
1 с (ОФВ1) после провокации аспирином по 
сравнению с пациентами с генотипом СС или 
СТ. 

 
*Данная клиническая аннотация имеет уровень 

доказательности 3. 

IL13 
rs20541 

IL-13 цитокин, играющий центральную роль в 
развитии IgE-зависимого воспаления. 

Ассоциирован с астмой, аллергическим ринитом, 
атопическим дерматитом, экземой, псориазом. 

G/G 
Нормальный воспалительный ответ. Не 

выявлено фактора риска бронхиальной астмы. 
Норма.  

IL5 -
703C>T 
(5’UTR) 

rs2069812 

Этот ген кодирует цитокин, который действует 
как фактор роста и дифференцировки как для В-

клеток, так и для эозинофилов. Кодируемый 
цитокин играет важную роль в регуляции 

образования, созревания, рекрутирования и 
выживания эозинофилов. Повышенная продукция 
этого цитокина может быть связана с патогенезом 

эозинофилзависимых воспалительных 
заболеваний. Этот цитокин действует путем 

связывания со своим рецептором. Ген IL5 
расположен на хромосоме 5 в кластере генов 

цитокинов, который включает интерлейкин 4 
(IL4), интерлейкин 13 (IL13) и CSF2. Аллельный 

варант –703С является биологическим маркером 
развития БА у детей с АД. Этот генный маркер 
можно использовать при формировании групп 

риска для обоснованного назначения 
превентивной фармакотерапии БА.  

С/Т 

Носительство аллеля –703С гена IL5 является 
фактором риска формирования бронхиальной 

астмы. Этот генетический фактор можно 
рассматривать как дополнительный 

биологический маркер развития БА у пациентов 
с аллергическим поражением кожи. 

 
По данным 

https://pediatriajournal.ru/files/upload/mags/280/
2005_6_1808.pdf 

было показано, что использование Цетиризина в 
режиме превентивной фармакотерапии среди 
пациентов с АД предотвращает эволюцию БОС 
(бронхообструктивный синдром) и вызывает 

сокращение частоты формирования БА в 2,3 раза. 
Предварительные данные демонстрируют 

эффективность фармакопрофилактики БА в 
когорте пациентов, являющихся обладателями 

аллеля –703С гена IL5. 

IL6 
rs1800795 

C>G 

Интерлейкин 6 (IL-6) является 
мультифункциональным цитокином. Вариант 

rs1800795 расположен в регуляторной части гена 
и также известен как «-174 C>G». Минорный 

аллель связан с повышенной продукцией IL6 и 
усилением его функции.  

С/C 
Норма. Не выявлено фактора риска усиления 

воспалительных реакций. Не выявлено 
дополнительного фактора риска артрита.  

ЗАКЛЮЧЕНИЕ: 
По исследованным генетическим вариантам риск развития БА выше среднепопуляционного. Выявлен фактор 
повышенной склонности к активации иммунной системы при хирургических вмешательствах, инфекциях, 
механическом воздействии на ткань (забор яйцеклетки, подсадка зародыша при ЭКО). Другие генетические и 
негенетические факторы также могут влиять на данный риск. 

РЕКОМЕНДОВАНО: 
Консультация лечащего врача по результатам исследования. 

Заключение по фармакогенетике: 
При исследовании генетических вариантов, ассоциированных с эффективностью ответа на лекарственные 
вещества*, были выявлены следующие особенности исследуемых вариантов генов TNF-a, IL-1Ra, IL4, которые 
способствуют вероятной ответной реакции у носителя данного генотипа (см. таблицу 1). 

 

  

https://pediatriajournal.ru/files/upload/mags/280/2005_6_1808.pdf
https://pediatriajournal.ru/files/upload/mags/280/2005_6_1808.pdf


Таблица 1 
Препарат* Ответ (эффективность) 

этанерцепт 

Пациенты с генотипом rs1800629 GG могут иметь повышенный ответ на этанерцепт по 
сравнению с пациентами с генотипом AA или AG. 
*Данная клиническая аннотация имеет уровень доказательности 2А. 
 
По данному исследованию выявлен генетический вариант, ассоциированный с 
повышенным ответом на лечение этанерцептом, в связи с чем, могут быть 
рекомендованы пониженные/средние терапевтические дозы препарата. 

ингибиторы фактора 
некроза опухоли альфа 

Пациенты с генотипом rs1800629 GG могут иметь повышенный ответ на ингибиторы 
фактора некроза опухоли альфа (TNF-альфа) по сравнению с пациентами с генотипом 
AA или AG. 
*Данная клиническая аннотация имеет уровень доказательности 3. 

 
По данному исследованию выявлен генетический вариант, ассоциированный с 
повышенным ответом на лечение ингибиторами фактора некроза опухоли альфа, в связи 
с чем, могут быть рекомендованы пониженные/средние терапевтические дозы 
препарата. 

ингибиторы фактора 
некроза опухоли альфа 
(язвенный колит) 

Пациенты с генотипом CT и язвенным колитом могут иметь худший ответ на терапию 
анти-TNF по сравнению с пациентами с генотипом TT. 
*Данная клиническая аннотация имеет уровень доказательности 3. 
 
По данному исследованию выявлен генетический вариант, ассоциированный с 
пониженным ответом на лечение ингибиторами фактора некроза опухоли альфа, в связи 
с чем стандартная рекомендуемая доза может быть выше средней терапевтической 
дозы/ также возможен выбор альтернативного препарата. 

аспирин 

Пациенты с генотипом ТТ и астмой могут иметь меньшее вызванное аспирином 
снижение объема форсированного выдоха за 1 с (ОФВ1) после провокации 
аспирином по сравнению с пациентами с генотипом СС или СТ. 
*Данная клиническая аннотация имеет уровень доказательности 3. 
 
По данному исследованию выявлен генетический вариант, ассоциированный с 
пониженным ответом на лечение аспирином, в связи с чем стандартная рекомендуемая 
доза может быть выше средней терапевтической дозы/ также возможен выбор 
альтернативного препарата. 

*Другие клинические и генетические факторы также могут влиять на реакцию пациента на вышеперечисленные препараты.  

 

Основные рекомендации будут выдаваться ВАШИМ ЛЕЧАЩИМ ВРАЧОМ! 
Результаты данного тестирования позволяют судить только о предрасположенности к 

мультифакториальным заболеваниям с относительной вероятностью и являются важными 
для профилактики и диагностики, где решающее значение имеют клинические данные. 
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ОБЩАЯ ИНФОРМАЦИЯ 

Воспаление — естественная защитная реакция организма в ответ на повреждение или проникновение 
патогенных бактерий и вирусов. Воспаление проявляется определенными молекулярными событиями 
в организме, которые направлены на устранение его причины. В норме выраженность воспалительной 
реакции соответствует степени повреждения. Это обеспечивается взаимодействием 
провоспалительных и противовоспалительных молекул - «цитокинов». В некоторых случаях 
воспалительный ответ избыточен. В результате развиваются патологические процессы в тканях и 
органах.  
Цитокины и их рецепторы кодируются соответствующими генами, изменения в которых могут влиять 
на степень выраженности воспалительной реакции. Сниженный воспалительный ответ связан с риском 
иммунодефицитных состояний. Повышенный воспалительный ответ связан большей степенью 
повреждения при воспалении, повышенным риском осложнений воспалительных заболеваний. 
 
Атопия — это способность организма к повышенной выработке специфических молекул - 
иммуноглобулина Е (IgE) в ответ на воздействие антигенов окружающей среды. При взаимодействии 
аллергена с IgE, вырабатываются медиаторы аллергии (гистамин, лейкотриены, простагландины и др.), 
которые вызывают отек, повышение сосудистой проницаемости, гиперсекрецию слизистых желез, 
сокращение гладкой мускулатуры, раздражение периферических нервных окончаний. Это приводит к 
развитию аллергического воспаления, составляющего основу клинических проявлений аллергических 
(атопических) заболеваний.  
Формы атопической аллергии: атопический дерматит, атопический ринит (поллиноз) и аллергическая 
астма.  
Атопия имеет наследственную предрасположенность. Если атопией страдает один родитель, патология 
в 50% передается детям, если оба - в 75%. 


