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разные направления и подходы: информацион-
ные системы (ИС) здравоохранения (англ. health 
information system — хранилища информации 
о здоровье субъекта оказания медицинской по-
мощи); системы поддержки принятия клиниче-
ских (врачебных) решений; информатика (наука 
о данных) и аналитика. В идеале врач, который 
оказывает медицинскую помощь, должен пони-
мать и контролировать всю систему и весь про-
цесс, а рутинные операции должны выполняться 
автоматически.

В данной работе мы последовательно рассма-
триваем несколько аспектов общей вычислитель-
ной среды генофенотипических исследований: 
1) место врача-специалиста (клинициста) в ИС; 
2) общие представления о биоинформатических 
конвейерах (пайплайнах) для вычислительных 
задач диагностики на основе генетической ин-
формации; 3) какая именно часть биоинформа-
тических конвейеров (пайплайнов) может быть 
воспроизведена в доступной для клинициста 
вычислительной среде; 4) программные среды и 
примеры решения задач в R.

Результаты исследования
Место врача-специалиста (клинициста) в ИС 

как участника генетических и генофенотипиче-
ских исследований

Вся информация пациента, как известно, 
должна сохраняться в виде структурированной 
информации и неструктурированных электрон-
ных документов в электронных медицинских кар-

тах. Требования к содержанию этой информации 
подробно описаны в документах, собранных в 
разделе «Материалы» Портала оперативного вза-
имодействий участников ЕГИСЗ (единой государ-
ственной информационной системы в сфере здра-
воохранения Минздрава России) [3]. Основным 
источником клинически значимой генетической 
информации о пациенте является клиническое 
геномное секвенирование, которое выполняется 
специализированными лабораториями по секве-
нированию. Для обеспечения единства походов 
к обмену информации между всеми участника-
ми/потребителями принят ГОСТ Р 58505–2019, 
идентичный международному документу ISO/
TS 20428:2017 «Информатизация здоровья. 
Элементы данных и их метаданные для описания 
структурированной информации о клиническом 
геномном секвенировании в электронных меди-
цинских картах» [4, 5]. Этот стандарт определяет 
элементы данных и необходимые для них мета-
данные для выполнения структурированного от-
чета о клиническом геномном секвенировании 
для занесения в медицинскую информационную 
систему. Он охватывает геномные данные, соз-
данные посредством технологии секвенирования 
нового поколения.

Упрощенный вариант использования для со-
ставления отчета по клиническому геномному 
секвенированию показан на рис. 1. Вначале кли-
ницист размещает заказ на проведение геномно-
го секвенирования с применением медицинской 
информационной системы (шаг 1 на рис. 1). 

Рис. 1. Упрощенный вариант исполь-
зования для составления отчета по 
клиническому геномному секвениро-
ванию (ГОСТ Р 58505–2019/ISO/TS 

20428:2017)
Fig. 1. Simplified use case for reporting 
on clinical genomic sequencing (State 
Standard GOST R 58505–2019/ISO/TS 

20428:2017)


