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Актуальность Работники промышленных предприятий подвергаются воздействию
вредных факторов (ионизирующее излучение, тяжелые металлы, канцерогены), что по-
вышает риск заболеваний за счёт генетической восприимчивости [1]. Традиционная дис-
пансеризация не учитывает индивидуальную генетическую предрасположенность, снижая
эффективность профилактики. Генетическое тестирование на рабочих местах обсуждает-
ся как инструмент стратификации рисков, но вызывает вопросы приватности и участия
[2, 3].

Цель Оценить клиническую ценность и экономическую обоснованность применения
WES для персонализированной стратификации рисков и профилактики у работников про-
мышленности.

Материалы и методы Полноэкзомное секвенирование (WES) проведено на платфор-
ме MGISEQ (панель Vazyme, среднее покрытие 100×) у 100 работников. Варианты клас-
сифицированы по ACMG, отобраны с TAPES-score ≥0.8. Стратификация по 8 группам
(МКБ-10, клинические данные, профессиональные факторы). Функциональное обогаще-
ние - PanelApp, Gene2Phenotype. Статистика: t-test, Mann-Whitney, 𝜒2, Шапиро-Уилка,
Левена (p<0.05). Подход аналогичен пилотным скринингам WES в России [4].

Результаты

1) Экономическая обоснованность Диагностическая отдача WES 26–34%, сниже-
ние затрат на диагностику до 79% по сравнению с традиционной диспансеризацией.
Окупаемость скрининга (∼30 тыс. руб./чел.) достигается при продлении жизни хо-
тя бы у 20% протестированных на 1–3 года (учет налоговых отчислений ∼189 тыс.
руб./год/чел.). Систематические обзоры подтверждают исследование экзома в про-
филактике и ранней диагностике [4]. Наиболее выгоден целевой скрининг групп вы-
сокого риска (возраст 40–50 лет, онкориски) поскольку понижает смертность ∼30%,
онкопатологии 25–30%.

2) Клиническая значимость Выявлены патогенные / вероятно-патогенные вариан-
ты в генах BRCA1/2, ATM, MSH6, GATA2 и др., ассоциированные с онкорисками
на фоне профессиональных канцерогенов (ионизирующее излучение, хром VI, ни-
кель и др.). Значимое обогащение в группах с онкорисками и офтальмологическими
нарушениями. Для носителей рекомендована смена вида деятельности, исключение
контакта с канцерогенами, мониторинг каждые 6 мес. [2].

3) Генетические маркеры профессиональных рисков Гипертония: CACNA1H,
WNK4, NR3C2. Онкология / гематология: BRCA2, SBDS, CTC1, CSF3R, MSH6,
GATA2, LIG4, DNAJC21. Офтальмология: LRP2, MED12, ABCC6, NPHP3, INPP5E,
IFT74, NRL, EYS, CC2D2A.
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Выводы

1) WES экономически оправдан при целевом применении в группах высокого профес-
сионального риска [5].

2) Метод позволяет эффективно стратифицировать работников по предрасположенно-
сти к профессионально-обусловленным заболеваниям [4, 2].

3) Выявленные генетические варианты имеют высокую клиническую значимость, что
может послужить основой для персонализированных программ профилактики, из-
менения условий труда и усиленного мониторинга [6].

4) Интеграция WES в промышленную медицину перспективна для снижения заболе-
ваемости, продления трудоспособности и оптимизации затрат здравоохранения [2,
6].
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