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Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùåé ðà áî òû ÿâ ëÿ åò ñÿ îïðå äå ëå íèå ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ìó òà öèé ãå íîâ BRCA1 è BRCA2 ñðå äè
òà òàð ñêèõ æåí ùèí. Ìå òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ (NGS) áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû ãå íû BRCA1 è BRCA2 â 56 îá ðàç -
öàõ êðî âè îò ïà öè åí òîê èç òà òàð ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ñ íà ñëåä ñò âåí íûì ðà êîì ìî ëî÷ íîé æå ëå çû (ÐÌÆ). Â êà ÷å ñò âå ãðóï ïû ñðàâ íå íèÿ
áû ëè âçÿ òû 15 îá ðàç öîâ êðî âè îò ïà öè åí òîê ñëà âÿí ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ. Ïî ðå çó ëü òà òàì àíà ëè çà 56 ïà öè åí òîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûõ 
ÐÌÆ òà òàð ñêîé íà öè î íà ëü íî ñòè áû ëî âû ÿâ ëå íî 16 ìó òà öèé â ãå íàõ BRCA1/BRCA2 (28%). Áû ëà îá íà ðó æå íà ñó ùå ñò âåí íàÿ ðàç íè -
öà â ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè ìó òà öèè 5382insC ó æåí ùèí ñëà âÿí ñêî ãî è òà òàð ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ, áî ëü íûõ ÐÌÆ.
     Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ïî ïó ëÿ öè îí íûå èñ ñëå äî âà íèÿ, BRCA1, BRCA2, NGS àíà ëèç

Ââå äå íèå

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ â ìè ðå èç âå ñò íî áî ëåå 3000 ìó òà -
öèé â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2 [1]. Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ìó -
òà öèé ãå íîâ BRCA1 è BRCA2 çíà ÷è òå ëü íî âà ðü è ðó åò â çà -
âè ñè ìî ñòè îò ïðè íàä ëåæ íî ñòè ê ýò íè ÷å ñêèì ãðóï ïàì è
ãåî ãðà ôè ÷å ñêî ìó ðå ãè î íó. Îñî áåí íîñòü ñïåê ò ðà ìó òà öèé
â Ðîñ ñèè çà êëþ ÷à åò ñÿ â ïðå îá ëà äà íèè ïÿ òè ÷à ñ òûõ ìó òà -
öèé (5382insC, Ñ61G, 185de lAG, 4154de lA, 2080de lA), êî òî -
ðûå îõ âà òû âà þò äî 90% âñå ãî ñïåê ò ðà. Ñ íàè áî ëü øåé ÷à ñ -
òî òîé ó æåí ùèí, ïðî æè âà þ ùèõ â äî ñòà òî÷ íî îò äà ëåí íûõ
äðóã îò äðó ãà ðå ãè î íàõ Ðîñ ñèè, âñòðå ÷à åò ñÿ îä íà èç ýòèõ
ìó òà öèé — 5382insC â ýê çî íå 20 ãå íà BRCA1 (îò 68 äî 90%) 
[2]. Ïî ìè ìî 5382insC, ó ðîñ ñèé ñêèõ ïà öè åí òîâ ÐÌÆ è Ðß
íà áëþ äà åò ñÿ îò íî ñè òå ëü íî âûñîêàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèé
BRCA1 4154de lA è BRCA1 185de lAG, íî ïî÷ òè âñÿ èí ôîð -
ìà öèÿ, ïî ëó ÷åí íàÿ â îò íî øå íèè íà ñëåä ñò âåí íî ãî ÐÌÆ è
ðà êà ÿè÷ íè êîâ (Ðß) â Ðîñ ñèè, îò íî ñèò ñÿ ê æåí ùè íàì ñëà -
âÿí ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ [2—3]. Åñòü îñíî âà íèå ïî ëà ãàòü,
÷òî ïðåä ñòà âè òå ëü íè öû äðó ãèõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï, íà ñå ëÿ -
þ ùèõ ÐÔ, èìå þò îò ëè÷ íûé îò ñëà âÿí ñïåêòð ìó òà öèé
â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2, è ïðè íÿ òûå äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå
ïðî öå äó ðû ïî ïî èñ êó òî ëü êî ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â ñëà âÿí -
ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìó òà öèé ìî ãóò ïðè âå ñ òè ê áî ëü øî ìó ÷èñ -
ëó ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ [3—4]. Òà êèì îá ðà -
çîì, îñíîâ íîé çà äà ÷åé äàí íîé ðà áî òû áû ëî âû ÿâ ëå íèå
îñî áåí íî ñòåé ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ìó òà -
öèé ãå íîâ BRCA1 è BRCA2 ñðå äè òà òàð ñêèõ æåí ùèí.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ìå òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ (NGS)
áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû ãå íû BRCA1 è BRCA2 â 56 îá -
ðàç öàõ êðî âè îò ïà öè åí òîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûì ÐÌÆ,

ïðî õî äèâ øèõ îá ñëå äî âà íèå â Ðåñ ïóá ëè êàí ñêîì êëè íè -

÷å ñêîì îí êî ëî ãè ÷å ñêîì äèñ ïàí ñå ðå Ìè íè ñòåð ñò âà çäðà -

âî îõ ðà íå íèÿ Ðåñ ïóá ëè êè Òà òàð ñòàí (ã.Êà çàíü)

â 2014—2016 ãã. è ïîä ïè ñàâ øèõ èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî -

ãëà ñèå íà ïðî âå äå íèå èñ ñëå äî âà íèÿ. Êðè òå ðèè âêëþ ÷å -

íèÿ áû ëè ñëå äó þ ùè ìè: ìî ëî äîé âîç ðàñò âîç íèê íî âå íèÿ 

ÐÌÆ (äî 40 ëåò), îòÿ ãî ùåí íûé ñå ìåé íûé àíà ìíåç (íà -

ëè ÷èå îä íî ãî è áî ëåå ÐÌÆ èëè Ðß ó ðîä ñò âåí íèö ïåð -

âîé èëè âòî ðîé ñòåïåíè ðîä ñò âà), ñà ìî èäåí òè ôè êà öèÿ

áî ëü íûõ ê òà òàð ñêî ìó ýò íî ñó (íå ìå íåå ÷åì â äâóõ ïî êî -

ëå íè ÿõ â ðî äó âñå ðîä ñò âåí íè êè äîë æíû ïðè íàä ëå æàòü

ê òà òàð ñêî ìó ýò íî ñó).

ÄÍÊ èç ëåé êî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè âû äå ëÿ -

ëàñü ñ èñïîëüçîâàíèåì íà áî ðà Nuc le oS pin tus sue kit

(«Mac he rey Na gel»). Êîí öåí ò ðà öèÿ ÄÍÊ áû ëà èç ìå ðå íà

íà ñïåê òðî ôî òî ìåò ðå Na no Vue Plus («GE He al t h ca re») è

ñî ñòàâ ëÿ ëà 30-50 íã/ìêë. Ïîä ãî òîâ êà áèá ëèî òåê äëÿ

ñåê âå íè ðî âà íèÿ îñó ùå ñò â ëÿ ëàñü ñ ïî ìî ùüþ Nim b l Gen

Sep Ca pEZ Cho i ce («Roc he»). Ñåê âå íè ðî âà íèå ïðî âî äè -

ëîñü íà ïðè áî ðå Il lu mi na Mi Seq («Il lu mi na»). Êàð òè ðî âà -

íèå ïðî ÷òå íèé íà ðå ôå ðåí ñ íóþ ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ãå -

íî ìà ÷å ëî âå êà (hg19) ïðî âî äè ëîñü ïðè ïî ìî ùè àë ãî ðèò -

ìîâ BWA-MEM, Bow tie2, SNAP, êà ÷å ñò âî èñ õîä íûõ

äàí íûõ, âû ðàâ íè âà íèÿ, îáî ãà ùå íèÿ è ïî êðû òèÿ öå ëå -

âûõ ðå ãè î íîâ ïðî âå ðÿ ëîñü ñ ïî ìî ùüþ FastQC, BAMQC

è NGSrich.

Ïî èñê íóê ëå î òèä íûõ âà ðè à öèé âû ïîë íÿë ñÿ ñ ïî ìî -

ùüþ GATK Hap lo ty pe Cal ler, Sam to ols, Fre e Bay es. Ïî ëó -

÷åí íûå VCF-ôàé ëû âñåõ êîì áè íà öèé àë ãî ðèò ìîâ âû -

ðàâ íè âà íèÿ è ïî èñ êà âà ðè à öèé îáú å äè íÿ ëèñü ìå òî äîì

îïîð íûõ âåê òî ðîâ, ÷òî óâå ëè ÷è âà ëî îá ùèå ïî êà çà òå ëè

÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè ïðè âû ÿâ ëå íèè ìó -

òà öèé.
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Êîí ñåí ñóñ íûé VCF-ôàéë îá ðà áà òû âàë ñÿ ñ èñ ïî ëü çî -
âà íè åì ïðî ãðàì ìû SnpSift (ãëó áè íà ïðî ÷òå íèÿ áî ëåå 10)
è àí íî òè ðî âàë ñÿ ñ ïî ìî ùüþ SnpEff (àíà ëèç âñåõ òðàíñ -
êðèï òîâ), ANNOVAR (àíà ëèç ÷à ñ òîò àë ëå ëåé â ExAC,
1000G è ESP6500, àë ãî ðèò ìû ïðî âåð êè ôóí ê öè î íà ëü íîé
çíà ÷è ìî ñòè SIFT, Po lyP hen2, Mu ta ti on Tas ter, FATMM,
CADD, DANN, Eigen) è Ala mut Batch (âëè ÿ íèå íà ñïëàé -
ñèíã, áà çû äàí íûõ dbSNP, Clin Var, HGMD Pro fes si o nal).

Ñðåä íåå ïî êðû òèå ñî ñòà âè ëî 835x, äî ëÿ êîð ðåê ò íî
êàð òè ðî âàí íûõ ïðî ÷òå íèé — 99,6%, äî ëÿ öå ëå âûõ ðå ãè -
î íîâ ñ ïî êðû òè åì âû øå 100x — 96,2%.

Ó÷è òû âàÿ îïè ñàí íûå â ëè òå ðà òó ðå ïðîá ëå ìû ñ ñåê -
âå íè ðî âà íè åì ïà ðà ôè íî âûõ áëî êîâ ïî òåõ íî ëî ãèè Am -
p li Seq (Ion Tor rent/Pro ton), áû ëî ðå øå íî ïðî à íà ëè çè ðî -
âàòü âû áðàí íóþ íà ìè ìå òî äè êó íà äâóõ îá ðàç öàõ àð õèâ -
íûõ ïà ðà ôè íî âûõ áëî êîâ (4 ñðå çà òîë ùè íîé 10 ìêì)
ñ èç âå ñò íûì ñòà òó ñîì ìó òà öèé. Äëÿ âû äå ëå íèÿ ÄÍÊ èñ -
ïî ëü çî âà ëè íà áîð QIA amp DNA FFPE Tis sue Kit («Qi a -
gen»). Êîí öåí ò ðà öèÿ âû äå ëåí íîé ÄÍÊ ñî ñòàâ ëÿ ëà
5-10 íã/ìêë. Ïðî áî ïîä ãî òîâ êà è áèî èí ôîð ìà öè îí íûé
àíà ëèç áû ëè àíà ëî ãè÷ íû ìè îïè ñàí íûì âû øå.

Ñðåä íåå ïî êðû òèå ñî ñòà âè ëî 211x, äî ëÿ êîð ðåê ò íî
êàð òè ðî âàí íûõ ïðî ÷òå íèé — 99,2%, äî ëÿ öå ëå âûõ ðå ãè -
î íîâ ñ ïî êðû òè åì âû øå 100x — 87,3%, íî ñðåä íÿÿ äëè íà 
ïðî ÷òå íèÿ ñî ñòà âè ëà 119 ï.í. ïî ñðàâ íå íèþ ñ 214 ï.í.
äëÿ ÄÍÊ èç êðî âè, ÷òî ïðè ñðåä íåì ðàç ìå ðå àì ï ëè êî -
íîâ â 200 ï.í. â ïà íå ëè Ion Am p li Seq BRCA1/BRCA2 ìî -
æåò îáú ÿñ íÿòü íå ó äîâ ëåò âî ðè òå ëü íûå ðå çó ëü òà òû ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ ÄÍÊ èç ïà ðà ôè íî âûõ áëî êîâ ñ ïðè ìå íå íè åì 
ýòîé òåõ íî ëî ãèè.

Äëÿ ñðàâ íå íèÿ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ìó òà öèé áû ëè
ïðî à íà ëè çè ðî âà íû 15 îá ðàç öîâ êðî âè îò ïà öè åí òîê ñëà -
âÿí ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ, ïðî õî äèâ øèõ îá ñëå äî âà íèå
â Ôå äå ðà ëü íîì íà ó÷ íî-êëè íè ÷å ñêîì öåí ò ðå ÔÌÁÀ
Ðîñ ñèè (ã.Ìî ñê âà) â 2014—2016 ãã. è ïîä ïè ñàâ øèõ èí -
ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå íà ïðî âå äå íèå èñ ñëå äî âà íèÿ.
Êðè òå ðè ÿ ìè âêëþ ÷å íèÿ áû ëè ìî ëî äîé âîç ðàñò âîç íèê -
íî âå íèÿ ÐÌÆ (äî 40 ëåò) è îòÿ ãî ùåí íûé ñå ìåé íûé
àíà ìíåç (íà ëè ÷èå îä íî ãî è áî ëåå ÐÌÆ èëè Ðß ó ðîä ñò -
âåí íèö ïåð âîé èëè âòî ðîé ëè íèè ðîä ñò âà). ÄÍÊ èç ëåé -
êî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè âû äå ëÿ ëîñü ñ èñ ïî ëü çî -
âà íè åì íà áî ðà QIA amp DNA Blo od Mi ni QI A cu be Kit
(«Qi a gen»). Íà ëè ÷èå ìó òà öèé óñòà íàâ ëè âà ëè ñ ïî ìî ùüþ
òåñò-ñè ñ òå ìû Îí êî Ãå íå òè êà BRCA («ÄÍÊ-Òåõ íî ëî -
ãèÿ») äëÿ ÏÖÐ «â ðå à ëü íîì âðå ìå íè».

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ïî ëó ÷åí íûå äàííûå ñåê âå íè ðî âà íèÿ 56 îá ðàç öîâ
ïà öè åí òîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûì ÐÌÆ ìîæ íî ðàç äå ëèòü íà
äâå ãðóï ïû.

Ê ïåð âîé ãðóï ïå (îïè ñàí íûõ â ëè òå ðà òó ðå ïà òî ãåí -
íûõ ìó òà öèé) ìîæ íî îò íå ñ òè 3 ìó òà öèè â ãå íå BRCA1 è
5 â ãå íå BRCA2 (òàáë. 1).

Ïðè ýòîì 2 ìó òà öèè îò íî ñè ëèñü ê ÷à ñ òûì
(NM_007300.3:c.5329dup è NM_007294.3:c.181T>G).

Êî âòî ðîé ãðóï ïå ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî ïà òî ãåí íûõ ìó -
òà öèé ïî äàí íûì êîìïü þ òåð íî ãî àíà ëè çà ìîæ íî îò íå ñ -
òè 5 ìó òà öèé â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2 (òàáë. 2).
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Òàá ëè öà 1
Õà ðàê òå ðè ñòè êà âû ÿâ ëåí íûõ ïà òî ãåí íûõ ìó òà öèé â ãåíàõ BRCA1 è BRCA2 

Ãåí Êî îð äè íà òà Òðàíñ êðèïò:êÄÍÊ Áå ëîê Êî ëè ÷å ñò âî

BRCA2 chr13:32900279 NM_000059.3:c.468dup p.Lys157* 1

BRCA1 chr17:41215382 NM_007294.3:c.5161C>T p.Gln1721* 2

BRCA1 chr17:41209079 NM_007300.3:c.5329dup p.Gln1777Profs*74 2

BRCA1 chr17:41258504 NM_007294.3:c.181T>G p.Cys61Gly 2

BRCA2 chr13:32907409 NM_000059.3:c.1796_1800del p.Ser599* 1

BRCA2 chr13:32968950 NM_000059.3:c.9381G>A p.Trp3127* 1

BRCA2 chr13:32968836 NM_000059.3:c.9269del p.Phe3090Serfs*14 1

BRCA2 chr13:32906576 NM_000059.3:c.965_966dup p.Val323Lysfs*2 1

Òàá ëè öà 2
Ïðåäïîëîæèòåëüíî ïà òî ãåí íûå ìó òà öèè â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2 

Ãåí Êî îð äè íà òà Òðàíñ êðèïò:êÄÍÊ Áå ëîê Êî ëè ÷å ñò âî

BRCA2 chr13:32912181 NM_000059.3:c.3689C>T p.Ser1230Phe 1

BRCA2 chr13:32930673 NM_000059.3:c.7544C>T p.Thr2515Ile 1

BRCA1 chr17:41223048 NM_007294.3:c.4883T>C p.Met1628Thr 1

BRCA2 chr13:32972745 NM_000059.3:c.10095_10096insT p.Ser3366* 1

BRCA2 chr13:32913562 NM_000059.3:c.5070A>C p.Lys1690Asn 1



Ïî ðå çó ëü òà òàì àíà ëè çà ÏÖÐ «â ðå à ëü íîì âðå ìå íè»
ñðå äè æåí ùèí ñëà âÿí ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ áû ëà âû ÿâ -
ëå íà ìó òà öèÿ 5382insC â 67% ñëó ÷à åâ. Ýòà æå ìó òà öèÿ
îá íà ðó æè âà ëàñü ëèøü â 7% ñëó ÷à åâ ó òà òàð ñêèõ æåí ùèí. 
Òà êèì îá ðà çîì, ìû ïîä òâåð äè ëè ïðåä ïî ëî æå íèå î òîì,
÷òî ÏÖÐ-íà áî ðû, êî òî ðûå èñ ïî ëü çó þò äëÿ ïî èñ êà ìó òà -
öèé â ãå íàõ BRCA1/BRCA2 â ÐÔ, ó ïà öè åí òîê òà òàð ñêî ãî 
ïðî èñ õîæ äå íèÿ âû ÿâ ëÿ þò ìó òà öèè ãî ðàç äî â ìå íü øåì
÷èñ ëå ñëó ÷à åâ.

Ìå òî ä NGS ïîçâîëèë âû ÿ âèòü ðåä êèå ìó òà öèè, õà -
ðàê òåð íûå äëÿ òà òàð ñêî ãî ýò íî ñà, ÷òî äà åò âîç ìîæ íîñòü
èñ ñëå äî âàòü îá íà ðó æåí íûå ìó òà öèè ïóòåì ñåê âå íè ðî âà -
íèÿ ïî Ñýí ãå ðó ó ðîä ñò âåí íè êîâ ïà öè åí òîê.

Ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà îá ðàç öîâ èç ïà ðà ôè íî âûõ áëî êîâ
ñîâ ïà ëè ñ èç âå ñò íûì ñòà òó ñîì ìó òà öèé. Òà êèì îá ðà çîì
ìû ïîä òâåð äè ëè âîç ìîæ íîñòü èñ ïî ëü çî âà íèÿ ïà ðà ôè íî -
âûõ áëî êîâ äëÿ àíà ëè çà ãåð ìè íà ëü íûõ ìó òà öèé ìå òî äîì
NGS ñ ïî ìî ùüþ Nim b l Gen Sep Ca pEZ Cho i ce («Roc he»),
íî äëÿ àíà ëè çà ñî ìà òè ÷å ñêèõ ìó òà öèé íå îá õî äè ìî ïî âû -
øàòü êà ÷å ñò âî è êî ëè ÷å ñò âî âû äå ëÿ å ìîé ÄÍÊ.

Âû âî äû

Â ðå çó ëü òà òå ïðî âå äåí íî ãî NGS-àíà ëè çà 56 ïà öè åí -
òîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûõ ÐÌÆ òà òàð ñêîé íà öè î íà ëü íî ñòè
áû ëî âû ÿâ ëå íî 13 ìó òà öèé ó 16 ïà öè åí òîê â ãå íàõ
BRCA1/BRCA2 (28%). Èñ ïî ëü çî âà íèå òî ëü êî êîì ìåð ÷å -

ñêèõ ÏÖÐ-íà áî ðîâ äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ìó òà öèé â ãå íàõ
BRCA1, BRCA2 ó òà òàð ñêèõ ïà öè åí òîê ïðè âî äèò ê áî ëü -
øî ìó êî ëè ÷å ñò âó ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ, ïî -
ý òî ìó ïðè îò ñóò ñò âèè ìó òà öèé ïî ðå çó ëü òà òàì ÏÖÐ-àíà -
ëè çà ðå êî ìåí äó åò ñÿ ïðî âî äèòü  àíà ëèç ìåòîäîì NGS.

Â ðàì êàõ äàí íî ãî ïðî åê òà ïëà íè ðó åò ñÿ äà ëü íåé øèé
àíà ëèç ìó òà öèé â ãå íàõ ðå ïà ðà öè îí íîé ñè ñ òå ìû, òà êèõ,
êàê ATM, FANCI, FANCL, PALB2, RAD51B, RAD51C,
RAD54L, RAD51D, CHEK1, CHEK2, CDK12, BRIP1,
PPP2R2A, BARD1, XRCC3, APC, CDH1, MUTYH, ïðåä -
ñòàâ ëÿ þ ùèõ ñî áîé èñê ëþ ÷è òå ëü íûé êëè íè ÷å ñêèé èí òå -
ðåñ. Òàê æå ïëà íè ðó åò ñÿ áî ëåå øè ðî êîå èñ ïî ëü çî âà íèå
ïà ðà ôè íî âûõ áëî êîâ äëÿ âûÿâëåíèÿ ìó òà öèé â ãå íàõ ñè -
ñ òå ìû ðå ïà ðà öèè.
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BRCA1 and BRCA2 genes: pop u la tion as pects of breast can cer be tween Ta tar woman

Brovkina O.I.1, Gordiev M.G.2, Shigapova L.H.4, Druzhkov Ì.Î.2, 
Shagimardanova Å.I.3, Enikeev R.F.2, Khodyrev D.S.1, Gusev Î.À.3,4, Nikitin À.G.1

1 — Fed eral Re search and Clin i cal Cen ter of Fed eral med i cal-biology agency of Rus sia (Mos cow, Rus sia), e-mail: brov.olia@gmail.com
2 — Tatarstan Can cer Cen ter (Kazan, Rus sia), e-mail: marat7925@gmail.com
3 — Kazan Fed eral Uni ver sity (Kazan, Rus sia), e-mail: oleg.gusev@riken.jp
4 — RIKEN (Yo ko hama, Ja pan)

The aim of this work is a def i ni tion of oc cur rence fre quency dis tri bu tion of BRCA1 and BRCA2 genes mu ta tions be tween Ta tar
woman. By next gen er a tion se quenc ing (NGS) method we an a lyzed BRCA1 and BRCA2 genes in 56 blood sam ples from Ta tar pop u la -
tion pa tients with he red i tary breast can cer (BC). 15 blood sam ples from pa tients with Slavic or i gin were taken as a com par i son group.
The anal y sis re sults show that be tween 56 Ta tar or i gin pa tients with he red i tary BC was iden ti fied 16 mu ta tions in BRCA1/BRCA2
genes (28%). It was found sig nif i cant dif fer ence in the pres ence of 5382insC mu ta tion be tween Slavic and Ta tar woman.
     Key words: pop u la tion searches, BRCA1, BRCA2, NGS anal y sis
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