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В последнее десятилетие развитие высокопроизводительных технологий привело к резкому увеличению возможностей 
изучения организма на молекулярном, клеточном и организменном уровнях. Быстрый прогресс биотехнологий стал причиной сме-
ны парадигмы в популяционных исследованиях. Достижения современных биомедицинских наук, включая геномные, полногеном-
ные, постгеномные исследования и биоинформатику, способствовали появлению молекулярной эпидемиологии, принцип которой 
заключается в изучении персонализированного молекулярного механизма развития заболеваний и его экстраполяции на уровень 
популяции. Работа научных групп на стыке информационных технологий и медицины стала основанием для выделения цифровой 
эпидемиологии, важными инструментами которой являются машинное обучение, возможность работы с реальными данными (real 
world data, RWD) и накопленные большие данные.

Разрабатываемые подходы позволяют ускорить процесс сбора и обработки биомедицинских данных, проверку новых научных 
гипотез. Однако новые методы находятся пока на стадии становления, требуют проверки применения в различных условиях, а так-
же стандартизации. Данный обзор освещает роль омиксных и цифровых технологий в проведении популяционных исследований.
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The development of high-throughput technologies has sharply increased the opportunities to research the human body at the molecular, 
cellular, and organismal levels in the last decade. Rapid progress in biotechnology has caused a paradigm shift in population-based studies. 
Advances in modern biomedical sciences, including genomic, genome-wide, post-genomic research and bioinformatics, have contributed 
to the emergence of molecular epidemiology focused on the study of the personalized molecular mechanism of disease development and 
its extrapolation to the population level. The work of research teams at the intersection of information technology and medicine has become 
the basis for highlighting digital epidemiology, the important tools of which are machine learning, the ability to work with real world data, and 
accumulated big data.

The developed approaches accelerate the process of collecting and processing biomedical data, testing new scientific hypotheses. 
However, new methods are still in their infancy, they require testing of application under various conditions, as well as standardization. This 
review highlights the role of omics and digital technologies in population-based studies.

Key words: population-based studies in medicine; digital epidemiology; molecular epidemiology; omics technologies; information 
technologies.

Введение

Глобальные медико-демографические проблемы: 
старение населения, увеличение распространенности 
хронических неинфекционных заболеваний, панде-
мия новой коронавирусной инфекции — ставят перед 
здравоохранением новые масштабные задачи, одним 
из инструментов решения которых является прецизи-
онная (персонализированная, персонифицированная) 
медицина. Первоначально востребованная преиму-
щественно в диагностике и лечении онкологических 
заболеваний, сейчас она внедряется во все области 
медицины.

В мире инициируются крупные исследователь-
ские проекты и кампании, нацеленные на разработку 
и внедрение стратегий прецизионной медицины. По 
оценкам экспертов, глобальный рынок прецизионной 
медицины к 2023 г. достигнет 87,7 млрд. долларов. 
Научные организации-лидеры располагаются в США, 
Великобритании, Франции и Китае. С 2018 г. количест-
во публикаций в мире по направлению «прецизионная 
медицина» составило около 16 тыс.

Одним из основных инструментов прецизионной 
медицины выступают молекулярная и цифровая эпи-
демиология.

Молекулярная эпидемиология

Геномные исследования

Биологические исследования традиционно прово-
дились с помощью редукционистских подходов от-
части из-за ограничений как в экспериментальных 
мощностях приборов, так и в связи со сложностью 
процесса аналитической оценки данных. В послед-
нее десятилетие развитие высокопроизводительных 
технологий привело к резкому увеличению возмож-
ностей изучения организма на молекулярном, клеточ-
ном и организменном уровнях [1]. Быстрый прогресс 
биотехнологий привел к изменению парадигмы в ге-
номной эпидемиологии: от исследований сцепления 
до полногеномного поиска ассоциаций (genome-wide 
association studies, GWAS) и широкого применения 

секвенирования нового поколения (next generation se-
quencing, NGS). Технологические разработки улучши-
ли дизайн исследований, углубили наше понимание 
этиологии заболеваний и привели к многочисленным 
научным открытиям [2].

В геномике методы секвенирования первого поко-
ления позволяли секвенировать геном человека за 
300 000 долларов, а два десятилетия спустя методы 
следующего поколения позволяют секвенировать ге-
ном человека за несколько часов при стоимости в 
1000 долларов. Измерения таких характеристик, как 
эпигеном, транскриптом, протеом и др., претерпели 
сходные изменения, что позволило исследователям 
начать изучение патологий, используя их характери-
стики на молекулярном, а не на тканевом уровне [3]. 
Следовательно, как при изучении отдельных организ-
мов, так и при изучении популяций требуются вычи-
слительные и статистические подходы к данным раз-
личных «омик», которые рассматривают метаболизм 
в клетках, тканях и органах как единое целое, интег-
рированную систему, а не изолированные отдельные 
процессы.

Снижение стоимости геномного секвенирования в 
сочетании с увеличением вычислительной мощности 
привело к резкому росту интереса к применению пол-
ногеномного секвенирования в общественном здра-
воохранении [4]. На сегодняшний день геномная эпи-
демиология позволяет исследовать геномы патогенов 
для изучения распространения инфекционных заболе-
ваний среди популяций и оперативно реагировать на 
вспышки таких заболеваний [5]. Вместе с филодина-
микой (сочетание эпидемиологии, эволюции и иммуно-
динамики) геномная эпидемиология — это быстро раз-
вивающаяся область науки, которая решает ключевые 
вопросы, касающиеся готовности к эпидемии и борьбы 
с ней, в режиме реального времени [6].

Первое время геномные данные использовались 
для изучения разнообразия вирусов, особенно ви-
руса гриппа А и вируса иммунодефицита человека. 
Эпидемия, вызванная вирусом Эбола в Западной 
Африке (2013–2016 гг.), стала первым крупным и ши-
рокомасштабным вызовом для изучения геномов ви-
русов. В результате были раскрыты их происхождение 
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и причины столь быстрого распространения эпиде-
мии, а также выявлены последующие источники ло-
кальных вспышек [7].

Геномная эпидемиология сыграла важную роль в 
информировании ученых о характере таких угроз для 
здравоохранения, как вспышки вирусов Зика, ближне-
восточного респираторного синдрома (MERS), Эболы и 
новой коронавирусной инфекции SARS-CoV-2 [8]. Эти 
угрозы потребовали применения различных подходов, 
включая интенсивное секвенирование генома для по-
нимания динамики передачи во время острой фазы 
эпидемий (вирус Эбола в Демократической Республике 
Конго) и более широкий геномный «надзор» для выяв-
ления скрытого увеличения случаев заболевания (по-
лиомиелит) [9]. Во время пандемии SARS-CoV-2 мно-
гие страны, которые ранее не использовали геномные 
данные, начали активно проводить такие исследова-
ния и полагаться на их результаты. Благодаря геном-
ным технологиям стало известно более 2,5 млн. после-
довательностей SARS-CoV-2 из более чем 185 стран 
[10], а последующий интерес к геномной эпидемиоло-
гии со стороны общества привел к быстрой разработке 
новых методологий для полноценного использования 
этого набора данных для борьбы с пандемией.

Передача всех инфекций происходит в разных про-
странственных масштабах, которые зависят от пато-
гена, характера передвижения хозяина, иммунитета и 
других факторов [11].

Влияние получения геномных данных на формиро-
вание здоровья общества представлено на рис. 1.

Геномные данные могут помочь определять харак-
теристики клинических случаев инфекции в зависимо-
сти от локализации и времени и отслеживать вспышки 
во всех пространственных масштабах: от внутриболь-

ничных до пандемий [12]. Анализируя геномы патоге-
нов в контексте других последовательностей, получен-
ных в результате той же вспышки, а также сравнивая 
их с ранее охарактеризованными вариантами, иссле-
дователи могут разрабатывать стратегии вмешатель-
ства на индивидуальном и популяционном уровнях, 
чтобы минимизировать бремя инфекционных заболе-
ваний для индивидуума и общества [13]. Такой ком-
плексный подход, как определение последовательно-
сти патогенов, их анализ и ответные меры, называют 
молекулярной эпидемиологией. В отличие от разра-
ботки стратегий лечения на индивидуальном уровне, 
в которых внимание направлено на функциональные 
роли мутаций хозяина и/или патогена, геномный ана-
лиз в масштабе вспышки использует мутации патогена 
в качестве маркеров событий передачи [14].

Геномная эпидемиология изучает динамику воз-
никновения вспышек и быструю эволюцию патогенов, 
которые часто накапливают мутации в том же масшта-
бе, что и распространение этих патогенов.

С помощью NGS можно с высокой точностью вы-
являть различные типы геномных и эпигенетических 
вариаций. Такое секвенирование позволяет иссле-
дователям напрямую изучать все эти вариации пер-
сонально, увеличивая шанс выявления мутаций [15]. 
Хотя масштабы использования NGS все еще огра-
ничены из-за высокой стоимости, успех нескольких 
недавних проектов свидетельствует о большом по-
тенциале применения этого метода в геномной эпиде-
миологии, особенно с учетом того, что стоимость сек-
венирования продолжает снижаться.

При достаточном объеме выборок, соответствую-
щих метаданных (таких как местоположение и дата) 
и соответствующей статистической основы геномы 

Рис. 1. Секвенирование патогенов во время вспышек инфекционных заболеваний
Схематично представлена связь получения геномных данных и создания здоровьесберега-
ющих технологий
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патогенов могут помочь выявить закономерности рас-
пространения эпидемии при малом количестве иссле-
дуемых пациентов, что позволяет разработать точные 
таргетные вмешательства по сравнению с традицион-
ными методами и использованием демографических 
данных [16]. В ближайшее время мы также будем спо-
собны оценить распространение хронических неин-
фекционных заболеваний с применением данных ро-
дословной пациента.

В 2011 г. Национальный исследовательский ин-
ститут генома человека (США) опубликовал обзор о 
генетической медицине, отметив, что «самый эффек-
тивный способ улучшить здоровье человека — понять 
нормальную биологию (в данном случае биологию 
генома) как основу для изучения биологии болезней, 
которая затем становится основой для укрепления 
здоровья». На сегодняшний день все еще трудно пол-
ностью определить будущие перспективы генетиче-
ской эпидемиологии для улучшения общественного 
здравоохранения [17].

Не менее важным при оценке вклада генетической 
эпидемиологии в общественное здравоохранение яв-
ляется понимание того, что этиология заболеваний 
сложна, а генетический риск развития патологии не 
приравнивается к генетическому детерминизму [18]. 
Сложная взаимосвязь между генетикой и заболева-
нием ставит перед практикующими врачами этиче-
скую дилемму в отношении грамотной интерпретации 
результатов генетических тестов. При проведении 
генетических тестов можно косвенным путем узнать 
о нарушениях, которые не станут причиной развития 
клинической картины заболевания [19]. Возникает эти-
ческий вопрос, следует ли пациентам знать об этих 
случайных находках, которые могут иметь медицин-
скую ценность?

Биомаркеры

При эпидемиологическом изучении заболеваний 
все чаще используют концентрации метаболитов в 
качестве биомаркеров, которые служат косвенны-
ми показателями скорости метаболических реакций. 
Однако оценка скорости отдельных реакций может 
предоставить больше точной информации о протека-
ющих изменениях непосредственно в органе [20].

Прямое измерение скорости метаболических ре-
акций in situ в настоящее время нецелесообразно в 
больших популяционных исследованиях — они име-
ют высокую стоимость, технически сложны и требуют 
высокопроизводительного оборудования. Успешней 
этот метод применяют в меньших масштабах, в пер-
вую очередь за счет использования неинвазивной 
спектроскопии ядерного магнитного резонанса (ЯМР-
спектроскопии) [21]. Методы визуализации метаболи-
ческих путей с использованием гиперполяризованных 
метаболитов показали многообещающие результаты 
в диагностике и локализации опухолей у пациентов с 
раком предстательной железы [22].

В проспективном клиническом исследовании с уча-
стием 58 пациентов с хронической сердечной недо-
статочностью была измерена скорость синтеза аде-
нозинтрифосфата (АТФ) путем изучения активности 
сердечной креатинкиназы in situ с помощью метода 
31P ЯМР-спектроскопии [23].

Концентрации АТФ и креатинфосфата, а также об-
щие клинические показатели использовались в каче-
стве предикторов хронической сердечной недоста-
точности в течение 8-летнего периода наблюдения. 
Избыточная активность креатинкиназы значительно 
превосходила такие параметры, как возраст пациента, 
пол и концентрация других метаболитов, по ценности 
в прогнозировании событий сердечной недостаточно-
сти и смерти, включая госпитализацию по поводу сер-
дечной недостаточности и установки вспомогательно-
го желудочкового устройства [24].

Эти результаты относятся к относительно неболь-
шой группе пациентов, но они добавляют вес аргумен-
там в пользу разработки биомаркеров, основанных на 
скорости протекания метаболических путей и реакций, 
при изучении болезни.

Метаболизм работает как непрерывно действую-
щая система движения и преобразования молекул 
посредством реакций. Поскольку поток метаболитов 
регулярно перенаправляется, метаболиты накапли-
ваются в различных точках или истощаются, что при-
водит к изменению их концентрации. Концентрации 
метаболитов отражают эффекты комбинированных 
изменений скорости реакции, но не дают прямого 
представления о дисфункциях самих процессов, на-
пример при патологии, влияющей на ферменты, гены 
и другие молекулярные продукты, полученные из ге-
нома организма [24]. В связи с этим систематическая 
оценка скорости реакции в масштабах, необходимых 
для эпидемиологии, может происходить путем интег-
рации метаболомных данных с геномной, транскрип-
томной и/или протеомной информацией для опреде-
ления ферментативной функции.

Благодаря способности характеризовать разно-
образные варианты эндогенных и экзогенных мета-
болитов в биологических образцах метаболомные 
подходы быстро получили признание в качестве важ-
ного инструмента в исследованиях здоровья населе-
ния [25]. Результаты показывают, что применение для 
измерения метаболома небольших объемов крови, 
мочи, кала, слюны, конденсата выдыхаемого возду-
ха, спинномозговой жидкости, биопсии может дать 
информацию о возможных механизмах, лежащих в 
основе заболевания [26–30]. Тем не менее большин-
ство существующих доказанных фактов получены из 
исследований случай–контроль или перекрестных, 
которые не позволяют установить четкую временнýю 
связь между воздействием, биомаркерами и заболе-
ванием.

В последнее время метаболическая характери-
стика амниотической жидкости, пуповинной кро-
ви и образцов мочи или сыворотки матери/ребенка 
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использовалась для оценки комплексного воздействия 
на плод и мать и потенциально может быть связана с 
проблемами развития. В качестве многообещающе-
го образца для метаболомического профилирования 
были предложены высушенные пятна крови новоро-
жденных, использующиеся для идентификации ме-
таболических биомаркеров будущего риска рака и 
остальных заболеваний [31–34].

Применение метаболомики для изучения риска 
заболеваний, скрининга и эффективности лечения 
позволило получить многообещающие начальные 
результаты, хотя эта область все еще находится на 
стадии разработки. Такие результаты были получены 
в исследованиях нейродегенеративных заболеваний 
[35], диабета 2-го типа [36], рака [37], ВИЧ, туберкуле-
за [38], малярии [39] и сердечно-сосудистых заболе-
ваний [40]. Следующим важным шагом в применении 
метаболомики для изучения этиологии заболеваний 
и раннего выявления патологий будет использование 
лонгитюдных исследований, которые уже показали 
свою эффективность в создании биологических моде-
лей влияния окружающей среды на человека [41, 42].

Цифровая эпидемиология
Для проведения крупных многоцентровых эпидемио-

логических исследований активно используются циф-
ровые технологии, позволяющие облегчить процессы 
планирования работы, удаленного сбора и контроля 
ввода данных, а также последующего представления 
результатов и повторного использования [43–46].

Несмотря на то, что в России эпидемиология хрони-
ческих неинфекционных заболеваний пока отстает от 
достижений эпидемиологии инфекционных заболева-
ний [47], необходимость создания и внедрения цифро-
вых сервисов для этого направления бесспорна [48]. 
Это связано с повышением доступности омиксных 
технологий, накоплением результатов многолетних ис-
следований, необходимостью сравнения выводов ана-
логичных работ, повышением требований к практиче-
скому применению и внедрению результатов [47, 49].

Цифровые системы для проведения  
клинических исследований

Основой для проведения исследований в области 
прецизионной медицины является формирование баз 
данных клинической информации, аннотированных с 
учетом собранных биоматериалов по каждому клини-
ческому случаю [50, 51]. Это существенно расширяет 
ресурсные возможности для проведения исследова-
ний на стыке клинических направлений, при подклю-
чении новых членов исследовательской команды или 
в случае долгого временного периода работы [52].

В работе L. Coppola и соавт. [50] сделан акцент на 
важности комбинации в цифровой системе первичных 
данных с параклинической информацией, включаю-
щей в себя данные визуализационных исследований. 

По мнению авторов, сервис по работе с визуальными 
данными должен обладать возможностью не только 
отображения, но также и анализа, для чего требует-
ся предварительная обработка и разметка данных. 
Например, выделение участков с предполагаемой 
инфильтрацией легких по данным компьютерной то-
мографии (КТ) или с очагами патологического сигнала 
на снимках магнитно-резонансной томографии (МРТ). 
Интеграция в систему данных геномного анализа спо-
собствует развитию геномики и радиомики (радиоми-
ка направлена на создание математических моделей 
и компьютерных алгоритмов, которые за счет анали-
за медицинских изображений, например МРТ- или 
КТ-снимки, представляют заключение о патофизио-
логических особенностях тканей) [50, 53]. Научные 
коллективы, накапливающие биомедицинские дан-
ные, отмечают, что пока не разработаны отдельные 
стандарты, работа с визуализационными биобанка-
ми должна вестись в соответствии с уже известными 
стандартами [50, 54]. Гармонизация процессов сдела-
ет возможным объединение данных мультиомиксных 
исследований и визуальных материалов для интегра-
ции фенотипических и генотипических данных [50, 55].

Во многих медицинских учреждениях за послед-
ние 10 лет появились интегрированные базы данных 
(Integrated data repositories, IDRs) [56], которые нака-
пливаются из электронных медицинских карт [57]. На 
основе накопленных данных не только проверяются 
научные гипотезы, но также строится клиническая сис-
тема поддержки принятия решений [56]. K.K. Gagalova 
и соавт. [56] выделили четыре модели архитектуры 
сбора и хранения данных медицинских организаций, в 
которых варьируют источники данных, цель использо-
вания, наличие хранилища и т.д. Целью данной рабо-
ты было положить начало формирования рекоменда-
ций по составлению IDRs в больницах.

Онлайн-базы

Широкую популярность получили интерактивные 
системы мониторинга [58]. За последние 20 лет поя-
вилось много сервисов мониторинга инфекционных 
заболеваний [59, 60]. Для мониторинга ситуации с ан-
тибиотикорезистентностью создано много сервисов, 
имеющих ограничение по географической территории, 
описываемым микроорганизмам и оцениваемым пока-
зателям:

EARS-Net (https://atlas.ecdc.europa.eu/public/index.
aspx);

CDDEP Resistance Map (https://resistancemap.cddep.
org/index.php);

SGSS (https://sgss.phe.org.uk/Security/Register);
ATLAS (https://atlas-surveillance.com/#/login);
SMART (https://globalsmartsite.com/#/auth/login).
Российской разработкой является веб-приложение 

со свободным доступом AMRmap (https://amrmap.ru/) 
[61], отображающее данные об антибиотикорезистент-
ности, полученные в многоцентровых клинических ис-
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следованиях. В системе имеется раздел генетических 
маркеров. Информация в базе хранится с 1997 г., до-
ступ предоставляется бесплатно.

С 2018 г. развивается проект Бристольского универ-
ситета EpiGraphDB [62] — аналитическая платформа 
на основе базы данных, предназначена для интеллек-
туального анализа эпидемиологических показателей. 
В проекте разрабатываются подходы для интерпрета-
ции причинно-следственных связей при систематиче-
ском автоматизированном анализе многих фенотипов 
с использованием данных из массива биоинформати-
ческих ресурсов. Также университет разрабатывает 
программное обеспечение для проведения статисти-
ческой обработки омиксных исследований, например 
MR-Base [63].

Большая система построения последовательно-
стей биологических реакций в организме представле-
на в системе WikiPathways [64]. В настоящий момент 
активно ведется наполнение этой системы данными 
омиксных исследований. В базе STRING собраны из-
вестные и прогнозируемые белок–белковые взаимо-
действия [65].

В работе K. Toom и соавт. [66] сравнивались резуль-
таты эпидемиологического исследования головной 
боли в Эстонии с применением онлайн-опросника с 
результатами исследования данных, полученных при 
очных визитах пациентов. Применение онлайн-опрос-
ников позволяет значительно ускорить процесс сбора 
данных, увеличить охват популяции, снизить количе-
ство ошибок при заполнении. Однако авторы отмети-
ли, что в онлайн-опроснике большинство людей не 
имело головной боли, что сильно отличало выборку 
людей, заполняющих онлайн-опросники, от выборки 
пациентов, пришедших на очные визиты. Это снижало 
показатель заболеваемости головной болью в популя-
ции. Также в онлайн-опроснике участвовало больше 
женщин, людей молодого возраста, женатых людей, 
жителей городов и людей с высоким уровнем образо-
вания. Эти характеристики выборки являются типич-
ными и должны учитываться как ограничивающие в 
случае проведения исследований с применением он-
лайн-опросников [67–69].

Интересным решением является интегрированная 
(онлайн-доступ, телефонная связь и бумажная почта) 
Национальная австралийская система StepUp для ис-
следований в области деменции [70]. В этой системе 
пациенты с деменцией и исследователи спектра за-
болеваний, сопровождающихся когнитивным дефици-
том, регистрируются одним из трех удобных способов 
[70]. Это позволяет ускорить процесс сбора данных 
под исследовательские гипотезы и разработать новые 
подходы для борьбы с деменцией [71, 72]. Авторы 
отмечают, что бесперебойная работа системы про-
должилась и после момента начала пандемии новой 
коронавирусной инфекции [70]. За два года функцио-
нирования платформы было зарегистрировано более 
1000 пациентов, 120 исследователей и инициировано 
более 40 работ [70].

Для проведения клинических исследований су-
ществует ряд бесплатных сервисов, позволяющих 
создавать электронные индивидуальные регистра-
ционные карты, например REDCap [73] или Ark [74]. 
Использование специализированных сервисов мо-
жет быть ограничено, так как доступ предоставля-
ется организации после заключения договора с пра-
вообладателями, а не напрямую исследователю. 
Однако сервис позволяет надежно хранить персо-
нальные данные без доступа третьих лиц в отличие 
от многих открытых ресурсов, в том числе Google 
Forms [75]. Исследовательские сервисы в дальней-
шем смогут послужить созданию крупных баз дан-
ных по определенным нозологиям, методам диагно-
стики или лечения. Сервисы постоянно развиваются, 
появляются дополнительные модули, необходимые 
для специализированного анализа, например по-
строение родословной [74].

Пандемия новой коронавирусной инфекции приве-
ла к ускоренному и вынужденному внедрению циф-
ровых технологий во все сферы жизни, в том числе 
и на всех этапах проведения исследований [76, 77]. 
С начала пандемии в 2019 г. разработано много на-
циональных и международных онлайн-систем мо-
ниторинга [78]. Проблемами быстроразвивающихся 
сервисов становятся их слабая интеграция между 
собой и отсутствие централизованного управления, 
затруднение в интерпретации и практическом при-
менении данных [79]. С другой стороны, ограничи-
вающим фактором выступает нежелание пациентов 
использовать цифровые опросники или удаленные 
способы коммуникации из-за неуверенности в кон-
фиденциальности при их применении или нежела-
ния становиться зависимыми от гаджетов [80], что 
особенно распространено среди пациентов старшей 
возрастной группы.

Открытые данные

Ежегодное увеличение накапливаемых данных 
требует введения новых стандартов работы с полу-
ченной информацией. Одним из наиболее распро-
страненных стандартов такой работы с данными яв-
ляется FAIR (findability, accessibility, interoperability and 
reusability — обнаруживаемость, доступность, совме-
стимость и повторное использование) [81], ставший 
основополагающим требованием к открытой науке 
[82, 83]. В работе K. Suhre и соавт. [84] подчеркива-
ется важность обмена данными для омиксных ис-
следований на примере комбинации полногеномного 
поиска ассоциаций GWAS и протеомного анализа. 
В перспективе авторы считают, что возможно созда-
ние базы данных, в которой будут аккумулированы 
сведения о генетической колокализации геномной 
информации и характеристики молекулярного фе-
нотипа заболевания (например, экспрессия генов и 
метаболомная характеристика) с конечными точками 
клинических исследований.
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Real world data (RWD)

Реальными данными (RWD) в биомедицинских ис-
следованиях называют данные, собранные из элек-
тронных историй болезней, медицинских регистров, 
страховых медицинских организаций, неинтервенци-
онных клинических исследований и других источни-
ков, в которых информация была получена не в экспе-
риментальных условиях [85].

С 2006 г. работает онлайн-система HealthMap 
(https://www.healthmap.org/ru/), в которой аккумулиру-
ются данные о вспышках заболеваний из открытых 
веб-ресурсов [86]. В 2008 г. стартовал проект веб-си-
стемы эпиднадзора за гриппом Influenzanet [87, 88]. 
Ограничениями в использовании этих данных высту-
пают их избыточность (повторы), неоднородность 
(разные форматы введения), несогласованность (на-
рушение хронологии событий). A. Chatzidimitriou и со-
авт. [89] создали базу данных (n=20 463) по клиниче-
ским случаям хронического лимфолейкоза (The eric 
CLL database), в наполнении которой участвуют более 
90 центров и 31 страна. Для успешного функциониро-
вания распределенной базы данных авторы считают 
необходимым обеспечить стандартизацию, интегра-
цию ретроспективных данных и оценку качества вво-
димых данных [89].

Цифровая эпидемиология  
как отдельная область знания

По мнению M. Salathe [90], цифровая эпидемиоло-
гия выделилась в отдельную область научного знания. 
Цель ее заключается в том, чтобы понять закономер-
ности развития заболеваний и динамики состояния 
здоровья населения, а также установить причины су-
ществования этих закономерностей для поиска спо-
собов предотвращения развития заболеваний и 
укрепления здоровья. Самое широкое определение 
цифровой эпидемиологии — это эпидемиология, ис-
пользующая цифровые данные. Однако автор затем 
дает уточнение, что цифровая эпидемиология работа-
ет с данными, которые не были получены с основной 
целью проведения эпидемиологических исследова-
ний. К таким данным могут быть отнесены как элек-
тронные медицинские карты, информация страховых 

фондов, городских, региональных и федеральных ве-
домств здравоохранения, так и данные поисковых си-
стем, социальных сетей и мобильных телефонов [90].

Google Flu Trends (GFT) стал одним из первых из-
вестных примеров сервисов для цифровой эпидемио-
логии, в котором использовались поисковые запросы 
по симптомам острых респираторных заболеваний 
для эпидемиологического анализа [91, 92]. Серьезной 
проблемой стало то, что собранными данными вла-
дела частная компания, и используемые алгоритмы 
анализа оказались закрыты даже для национальных 
систем здравоохранения [90], а независимое тестиро-
вание возможностей этого сервиса для эпидемиологи-
ческих исследований показало низкую эффективность 
оценки заболеваемости инфекционными заболевани-
ями [93]. Неофициальные интернет-источники могут 
быть ценным ресурсом для эпидемиологических ис-
следований, однако современный тренд, направлен-
ный на защиту персональных данных и поддержание 
конфиденциальности, является важным ограничива-
ющим фактором. M. Salathe выделяет два пути реше-
ния этой проблемы [90]:

создание систем мониторинга группами ученых или 
профессиональными сообществами, которые будут 
более понятны и прозрачны для национальных сис-
тем здравоохранения, что увеличит вероятность их 
внедрения в реальную практику;

повышение вовлеченности населения в эпидемио-
логические исследования. Права на данные, гене-
рируемые отдельными лицами, принадлежат лицам, 
которые создали ресурс. Репрезентативную часть 
населения следует убедить поделиться с органами 
общественного здравоохранения персональными дан-
ными, связанными с их здоровьем, для проведения 
научных исследований, результаты которых смогут 
принести пользу обществу.

Формирование цифровой эпидемиологии показано 
на схеме J.A. Roth и соавт. [94] (рис. 2).

По данным автора, уже к 2018 г. были разработа-
ны методы машинного обучения, основанные на дан-
ных систем здравоохранения или социальных сетей 
(Twitter), которые помогают определить прогноз в от-
ношении выживаемости, развития осложнений.

Важно отметить, что трансформация эпидемиоло-
гии ведет к изменению принципов ее преподавания 

Классическая 
эпидемиология

Цифровая 
эпидемиология

Применение

Методы анализа

Источники данных

Тип данных

Классический 
подход

Машинное  
обучение

Данные 
исследований

Накапливаемые 
ежедневно данные

Небольшие 
структурированные датасеты Big data

Выживание/мониторинг 
(пространственный/
временной тренд)

Идентификация 
факторов риска

Прогноз

Рис. 2. Переход от классической к цифровой эпидемиологии [94]
Показано формирование области знания «Цифровая эпидемиология»

Н.С. Денисов, Е.М. Каменских, О.С. Федорова
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[95]. M.M. Werler и соавт. [96] отмечают, что для новых 
учебных программ по эпидемиологии важным явля-
ется формирование причинно-следственного мышле-
ния и последующее формирование научной гипотезы. 
К распространенным ошибкам молодых эпидемиоло-
гов относятся оценка одного фактора риска для од-
ного исхода, неточность формулирования исследо-
вательских вопросов и более высокая значимость в 
исследовании эпидемиологических и статистических 
подходов по сравнению с общественной значимостью.

Этические проблемы
Развитие технологий высокоточной медицины вле-

чет за собой необходимость формирования новых 
этических норм [97]. Классически важными этиче-
скими принципами являются уважение автономии 
пациента и соблюдение конфиденциальности [98]. 
В данном случае этические требования должны обес-
печивать невозможность идентификации отдельных 
людей в открытых порталах для обмена научными 
данными. Этика прецизионного общественного здра-
воохранения регулирует взаимодействие между па-
циентами, давшими добровольное информированное 
согласие лечащему врачу на использование их кли-
нических образцов для исследований в прецизионной 
геномной медицине, и общественным процессом при-
нятия решений, который стимулирует действия орга-
нов общественного здравоохранения. Развитие новой 
гибридной этической парадигмы возможно только при 
отлаженном взаимодействии этих участников процес-
са. Проведение омиксных исследований позволяет 
получить подробную информацию о любом субъекте. 
Однако для планирования мер по борьбе с заболе-
ваниями на конкретной территории или в конкретной 
популяции важны данные с указанием демографиче-
ских характеристик отдельной личности: например, 
географического положения, истории миграции, пре-
бывания в местах лишения свободы, особенностей 
быта и профессии и т.д. Все эти данные являются пер-
сональными, они не должны подвергаться широкому 
распространению и повышать риски идентификации 
личности субъекта исследования.

В этой связи отдельное место отводится спосо-
бу представления полученной информации. Этика 
прецизионной медицины включает в себя привер-
женность этики общественного здравоохранения 
социальной справедливости и делает упор на про-
фессиональную прозрачность и вызываемое ею 
доверие. Собранные данные должны быть прозрач-
ными и направленными на улучшение имеющейся 
системы, улучшение жизни людей, а не стигматиза-
цию тех слоев общества или общественных групп, 
где выявлены высокие факторы риска или относи-
тельно высокая заболеваемость [97].

Развитие электронных систем сбора и хранения 
данных требует тщательной проработки рисков со-
хранения безопасности полученной информации [99]. 

Появляются новые требования к управлению данны-
ми и соблюдению профессиональной конфиденци-
альности [98]. Скорость, точность и эффективность 
обработки больших данных, присущих цифровым 
технологиям, открывают большие возможности для 
общественного здравоохранения, но влекут за собой 
ответственность за адаптацию в обществе, которое 
привержено конфиденциальности, уважению прав 
человека в вопросах здравоохранения и социальной 
справедливости.

A. Sharma и соавт. [100] выступают за развитие 
законодательной базы в области сохранения конфи-
денциальности персональных данных, собранных в 
рамках научных и клинических исследований, за про-
ведение аудита и внедрение независимого надзора, 
позволяющего оценить управление рисками повторно-
го использования данных о субъектах исследований. 
Решение этой проблемы требует новых подходов к 
работе с данными пациентов с учетом повышения ак-
тивности научной коммуникации, создания открытых 
репозиториев, обмена первичными данными иссле-
дований, что является неотъемлемой частью крупных 
эпидемиологических исследований. Однако людей по-
буждает участвовать в исследованиях знание их кон-
кретной цели, а также репутация той организации, с 
которой они взаимодействуют. Повторное использова-
ние данных другими организациями несет определен-
ные риски, о которых пациенты должны быть проин-
формированы перед предоставлением добровольного 
информированного согласия на участие в отдельном 
исследовании.

В связи с особенностями биомедицинских исследо-
ваний была разработана новая парадигма открытой 
науки FAIR-Health [101]. Данная парадигма направле-
на на то, что информацию и биоматериалы, собран-
ные в исследованиях, следует рассматривать как еди-
ный ресурс. Именно этот принцип, согласно данным 
P. Holub и соавт. [101], поможет обеспечить воспроиз-
водимость исследований и последующую интеграцию 
результатов.

Заключение
Современные методы проведения популяцион-

ных исследований, включая как данные омиксных 
технологий, так и результаты мониторинга состояний 
и поведения пациентов на протяжении длительно-
го времени, позволяют получить подробные данные 
о субъектах. В настоящий момент ведется поиск ме-
тодов стандартизации собранной информации, ее 
анализа и синтеза для дальнейшего использования. 
Одним из серьезных вызовов науке является интегра-
ция результатов исследований не только для рацио-
нального хранения, но и для создания динамических 
цифровых моделей субъектов и процессов.

Развитие технологий прецизионной медицины ле-
жит в основе повышения качества и продолжительно-
сти жизни населения.

Тренды популяционных исследований: молекулярная и цифровая эпидемиология
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