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Ðåä êèå ìó òà öèè â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2 
ó ðîñ ñèé ñêèõ áî ëü íûõ ðà êîì ìî ëî÷ íîé æå ëå çû
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Àê òó à ëü íîñòü. Ïî äàâ ëÿ þ ùåå ÷èñ ëî ñëó ÷à åâ íà ñëåä ñò âåí íî ãî ðà êà ìî ëî÷ íîé æå ëå çû (ÐÌÆ) ñâÿ çà íî ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå -
íàõ BRCA1 è BRCA2. Àíà ëèç òî ëü êî ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìó òà öèé â ýòèõ ãå íàõ ó áî ëü íûõ ÐÌÆ ìî æåò
ïðè âå ñ òè ê íå êî òî ðî ìó ÷èñ ëó ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ èç-çà íà ëè ÷èÿ ðåä êèõ ãå íå òè ÷å ñêèõ ïî âðåæ äå íèé â äàí íûõ
ãå íàõ. Öåëü. Ïî èñê ðåä êèõ ìó òà öèé â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ ÐÌÆ. Ìà òå ðè à ëû è ìå òî -
äû. Ïðî âå äå íî ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå ìå òî äîì NGS 193 áî ëü íûì ÐÌÆ. Ðå çó ëü òà òû. Ñïåêòð ïà òî ãåí íûõ 
âà ðè àí òîâ â ãå íàõ BRCA1/2, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ ÐÌÆ, õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ áî ëü øèì ðàç íî îá ðà çè åì è íå
îãðà íè ÷è âà åò ñÿ òî ëü êî ðàñ ïðî ñòðà íåí íû ìè â ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìó òà öè ÿ ìè. Ó 27 áî ëü íûõ ÐÌÆ (14%) áû ëè âû ÿâ ëå íû
22 ïà òî ãåí íûå ìó òà öèè, ðà íåå íå îïè ñàí íûå â ðîñ ñèé ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ. Ó 6 áî ëü íûõ áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû ãå íå òè ÷å -
ñêèå âà ðè àí òû ñ íå èç âå ñò íûì êëè íè ÷å ñêèì çíà ÷å íè åì, êî òî ðûå ìî ãóò ëå æàòü â îñíî âå ðàç âè òèÿ çëî êà ÷å ñò âåí íî ãî çà áî ëå -
âà íèÿ ìî ëî÷ íîé æå ëå çû. Âû âî äû. Íà îñíî âà íèè ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ î ÷à ñ òî òå ðåä êèõ ìó òà öèé (14%), à òàê æå î ÷à ñ òî òå
ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìó òà öèé â ãðóï ïå áî ëü íûõ ñ êëè íè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè íà ñëåä ñò âåí íî ãî ÐÌÆ
(17,6%) ìîæ íî ñ óâå ðåí íî ñòüþ ãî âî ðèòü, ÷òî îêî ëî 32% ñëó ÷à åâ ÐÌÆ ó ïà öè åí òîâ ýòîé ãðóï ïû àñ ñî öè è ðî âà íû ñ ìó òà öè ÿ -
ìè â ãå íàõ BRCA1/2.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: íà ñëåä ñò âåí íûé ðàê ìî ëî÷ íîé æå ëå çû, ìó òà öèè â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2, ñåê âå íè ðî âà íèå «íî âî ãî ïî êî -
ëå íèÿ» (NGS).

Êîí ô ëèêò èí òå ðå ñîâ: Àâ òî ðû çà ÿâ ëÿ þò îá îò ñóò ñò âèè êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.

Rare mu ta tions in the BRCA1 and BRCA2 genes in breast can cer Rus sian pa tients
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The over whelm ing ma jor ity of cases of he red i tary breast can cer are as so ci ated with mu ta tions in the BRCA1 and BRCA2 genes.
The search for only the BRCA1/2 founder mu ta tions in the Rus sian pop u la tion may lead to a num ber of false-negative re sults due to
the pres ence of rare ge netic dam age in these genes. The aim of this study was to search for rare BRCA1 and BRCA2 mu ta tions as so -
ci ated with risk of breast can cer. For this study us ing neõt-generation se quenc ing (NGS), a group of 193 breast can cer pa tients was
formed. Re sults of this re search showed that the range of patho genic vari ants in BRCA1/2 as so ci ated with risk of breast can cer is
char ac ter ized by a big va ri ety and not lim ited only to mu ta tions, wide spread in the Rus sian pop u la tion. As a re sult of the study, 22 rare
het ero zy gous patho genic mu ta tions were found in 27 breast can cer pa tients (14%). Vari ants with un known clin i cal sig nif i cance in
BRCA1/2, which could be one of the causes of the breast can cer dis ease, were found in 6 pa tients. On the ba sis of our ob tained data
on rare mu ta tions fre quency (14%) and also founder mu ta tions fre quency in the group of pa tients with clin i cal signs of a he red i tary
dis ease in the Rus sian pop u la tion (17,6%) it is pos si ble to say with con fi dence that about 32% breast can cer cases in the group of pa -
tients with clin i cal signs of a he red i tary dis ease were as so ci ated with BRCA1/2 mu ta tions.
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Ââå äå íèå

Íà ñëåä ñò âåí íûé ðàê ìî ëî÷ íîé æå ëå çû (ÐÌÆ) ñî -
ñòàâ ëÿ åò 5—10% âñåõ ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèÿ ÐÌÆ [1].
Ýòè î ïà òî ãå íå òè ÷å ñêèé ìå õà íèçì ðàç âè òèÿ íà ñëåä ñò âåí -
íî ãî ÐÌÆ îáó ñëîâ ëåí íà ðó øå íè ÿ ìè â ãå íàõ BRCA1/2,
CHEK2, NBS, ATM, PALB2 è äð. Ìó òà öèè â ýòèõ ãå íàõ
îïðå äå ëÿ þò ðèñê ðàç âè òèÿ çà áî ëå âà íèÿ, òî åñòü ïðåä ðàñ -
ïî ëî æåí íîñòü ê ðàç âè òèþ îí êî ïà òî ëî ãèè [1, 2].

Êàê èç âå ñò íî, ïî äàâ ëÿ þ ùåå ÷èñ ëî ñëó ÷à åâ íà ñëåä ñò -
âåí íî ãî ÐÌÆ ñâÿ çà íî ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íàõ BRCA1 è
BRCA2, êî òî ðûå êî äè ðó þò áåë êè, èã ðà þ ùèå êëþ ÷å âóþ
ðîëü â ïîä äåð æà íèè öå ëî ñò íî ñòè ãå íî ìà, â ÷à ñò íî ñòè,
â ïðî öåñ ñàõ ðå ïà ðà öèè ÄÍÊ [3]. Ìó òà öèè â ãå íàõ BRCA1 

è BRCA2 ìî ãóò çíà ÷è òå ëü íî óâå ëè ÷è âàòü èí äè âè äó à ëü -

íûé ðèñê ðàç âè òèÿ ÐÌÆ. Òàê, ïî äàí íûì îáú å äè íåí -

íûõ èñ ñëå äî âà íèé, ñðåä íèå êó ìó ëÿ òèâ íûå ðè ñ êè äëÿ

íî ñè òå ëåé ìó òà öèé â ãå íå BRCA1 ê 70 ãî äàì ìî ãóò äî -

ñòè ãàòü 60%, à äëÿ íî ñè òå ëåé ìó òà öèé â ãå íå BRCA2 —

55% [4, 5]. Âû ÿâ ëå íèå íà ñëåä ñò âåí íûõ äå ôåê òîâ â ãå íàõ

BRCA1 è BRCA2 ïî çâî ëÿ åò ïðî ãíî çè ðî âàòü çà áî ëå âà íèå

åùå çà äîë ãî äî åãî âîç íèê íî âå íèÿ è âî âðå ìÿ ïðè íÿòü

íå îá õî äè ìûå ìå ðû äëÿ åãî ïðî ôè ëàê òè êè, êî òî ðàÿ

âêëþ ÷à åò ðå ãó ëÿð íûå îá ñëå äî âà íèÿ íî ñè òå ëåé ìó òà öèé,

à òàê æå âû ïîë íå íèå ïðå âåí òèâ íûõ îïå ðà öèé — ïðî ôè -

ëàê òè ÷å ñêîé ìà ñ òýê òî ìèè èëè ïðî ôè ëàê òè ÷å ñêîé îâà -

ðè ýê òî ìèè.



Äëÿ ïî ñòà íîâ êè ãå íå òè ÷å ñêî ãî äèà ãíî çà ÷à ùå âñå ãî
ïðî âî äÿò òå ñ òè ðî âà íèå ìó òà öè îí íî ãî ñòà òó ñà ãå íîâ
BRCA1 è BRCA2 ìå òî äîì ÏÖÐ ñ öå ëüþ âû ÿâ ëå íèÿ íàè -
áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à þ ùèõ ñÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé.
Íà îñíî âà íèè ìíî ãî ÷èñ ëåí íûõ èñ ñëå äî âà íèé áû ëè
îïðå äå ëå íû ìó òà öèè â ãå íàõ BRCA1 è BRCA2, êî òî ðûå
ñ ïî âû øåí íîé ÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à þò ñÿ â ðîñ ñèé ñêîé ïî -
ïó ëÿ öèè. Ïî ëó ÷åí íûå äàí íûå ïî çâî ëè ëè ñî çäàòü êëè -
íè êî-äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå ïà íå ëè, ñ ïî ìî ùüþ êî òî ðûõ
ìîæ íî áû ñò ðî è îò íî ñè òå ëü íî íå äî ðî ãî âû ÿâ ëÿòü íàè -
áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íûå ãå íå òè ÷å ñêèå âà ðè àí òû. Îä íà -
êî èñ ïî ëü çî âà íèå ãî òî âûõ ïà íå ëåé äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ
ãå íå òè ÷å ñêî ãî äèà ãíî çà çà áî ëå âà íèÿ ìî æåò ïðè âî äèòü
ê íå êî òî ðî ìó ÷èñ ëó ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ
èç-çà íà ëè ÷èÿ ðåä êèõ ãå íå òè ÷å ñêèõ ïî âðåæ äå íèé, âû ÿ -
âèòü êî òî ðûå ìîæ íî òî ëü êî ïðè àíà ëè çå âñåé íóê ëå î -
òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè êî äè ðó þ ùèõ ðå ãè î íîâ ãå -
íîâ BRCA1 è BRCA2.

Öå ëüþ èñ ñëå äî âà íèÿ áûë ïî èñê ðåä êèõ ìó òà öèé â ãå -
íàõ BRCA1 è BRCA2, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ðè ñ êîì ðàç âè -
òèÿ ÐÌÆ, ìå òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ
(NGS).

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû èñ ñëå äî âà íèÿ

Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëà ñôîð ìè ðî âà íà ãðóï ïà èç
193 áî ëü íûõ ÐÌÆ, ïðî õî äèâ øèõ îá ñëå äî âà íèå è ëå ÷å -
íèå â ÔÃÁÓ «ÐÍÖÐÐ» ÌÇ ÐÔ ñ 2010 ïî 2016 ãã., êî òî -
ðûå ïîä ïè ñà ëè èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå íà åãî ïðî -
âå äå íèå. Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå áû ëî 
îäîá ðå íî ýòè ÷å ñêèì êî ìè òå òîì ÔÃÁÓ «ÐÍÖÐÐ». Ïà öè -
åí òîâ âêëþ ÷à ëè â îá ñëå äî âà íèå ïðè íà ëè ÷èè, ïî êðàé -
íåé ìå ðå, îä íî ãî èç êëè íè ÷å ñêèõ ïðè çíà êîâ íà ñëåä ñò -
âåí íî ãî ÐÌÆ, à èìåí íî ìî ëî äî ãî âîç ðà ñ òà ìà íè ôå ñòà -
öèè çà áî ëå âà íèÿ (äî 50 ëåò), ïåð âè÷ íî-ìíî æå ñò âåí íûõ
îïó õî ëåé (ÐÌÆ è/èëè ðàê ÿè÷ íè êîâ (Ðß)), îí êî ëî ãè ÷å -
ñêè îòÿ ãî ùåí íî ãî ñå ìåé íî ãî àíà ìíå çà (ðîä ñò âåí íè êè
ïåð âîé è/èëè âòî ðîé ñòå ïå íè ðîä ñò âà ñ äèà ãíî çîì ÐÌÆ 
è/èëè Ðß).

Ñðåä íèé âîç ðàñò ìà íè ôå ñòà öèè çà áî ëå âà íèÿ ó îá -
ñëå äî âàí íûõ ñî ñòà âèë 44 ãî äà (25—79 ëåò). Ðàç âè òèå çà -
áî ëå âà íèÿ â ìî ëî äîì âîç ðà ñ òå (äî 50 ëåò) îò ìå ÷à ëîñü
ó 84% áî ëü íûõ ÐÌÆ èç äàí íîé ãðóï ïû, îí êî ëî ãè ÷å ñêè
îòÿ ãî ùåí íûé ñå ìåé íûé — ó 81% ïà öè åí òîâ. Ó 18% îá -
ñëå äî âàí íûõ áî ëü íûõ áû ëî äèà ãíî ñ òè ðî âà íî ïåð âè÷ -
íî-ìíî æå ñò âåí íîå çà áî ëå âà íèå, ïðè ÷åì òî ëü êî ó 7% èç
íèõ îò ñóò ñò âî âà ëè áî ëü íûå ðîä ñò âåí íè êè ñ äèà ãíî çîì
ÐÌÆ è/èëè Ðß.

Ñðå äè ãè ñ òî ëî ãè ÷å ñêèõ òè ïîâ îïó õî ëè â 74% ñëó ÷à åâ
íà áëþ äàë ñÿ èí ôè ëü òðà òèâ íî-ïðî òî êî âûé ðàê, â 14% —
èí ôè ëü òðà òèâ íî-äî ëü êî âûé ðàê.

Â îá ñëå äî âàí íîé ãðóï ïå 53% ïà öè åí òîâ èìå ëè ëþ -
ìè íà ëü íûé À ìî ëå êó ëÿð íûé ïîä òèï îïó õî ëè (ÅR/PR+,
HER2-), 26% — ëþ ìè íà ëü íûé Â ïîä òèï (ÅR/PR+,
HER2+), 15% — òðèæ äû íå ãà òèâ íûé ÐÌÆ (ÅR/PR-,

HER2-) è 6% — HER2-ïî çè òèâ íûé ïîä òèï îïó õî ëè
(ÅR/PR-, HER2+).

Âñå ó÷à ñò íè êè îá ñëå äî âà íèÿ áû ëè îòî áðà íû ïî ïðè -
çíà êó îò ñóò ñò âèÿ ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó -
ëÿ öèè ìó òà öèé â ãå íàõ BRCA1/2: 185de lAG, 4153de lA,
5382insC, 3819del G TAAA, 3875delGTCT, 300T>G,
2080de lA (BRCA1) è 6174delT (BRCA2), ÷à ñ òî òà êî òî ðûõ,
ïî íà øèì äàí íûì, ñî ñòàâ ëÿ åò 17,6% [6].

Ãå íîì íóþ ÄÍÊ âû äå ëÿ ëè èç 200 ìêë ïå ðè ôå ðè ÷å -
ñêîé êðî âè íà êî ëîí êàõ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà ðå àê -
òè âîâ «QIA amp DNA Blo od Mi ni Kit» («Qi a gen», Ãåð ìà -
íèÿ), ïî çâî ëÿ þ ùèõ ïî ëó ÷àòü ÄÍÊ ñ êîí öåí ò ðà öèåé íå
ìå íåå 10 íã/ìêë, ñî ãëàñ íî ïðî òî êî ëó ïðî èç âî äè òå ëÿ.

Áèá ëèî òå êè äëÿ ñåê âå íè ðî âà íèÿ áû ëè ïîä ãî òîâ ëå íû 
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïà íå ëè «Tru Sight Can cer» («Il lu mi na»,
ÑØÀ) è ðå à ãåí òîâ äëÿ ïîä ãî òîâ êè áèá ëèî òåê «Tru Sight
Ra pid Cap tu re» («Il lu mi na», ÑØÀ) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå -
òî äè êè ñå ëåê òèâ íî ãî çà õâà òà òàð ãåò íûõ ó÷à ñò êîâ ÄÍÊ
ñî ãëàñ íî ñòàí äàð ò íî ìó ïðî òî êî ëó, ïðå äî ñòàâ ëåí íî ìó
ïðî èç âî äè òå ëåì.

Ñåê âå íè ðî âà íèå ïðî âî äè ëè íà ïðè áî ðå «Mi Seq» («Il -
lu mi na», ÑØÀ) ìå òî äîì ïàð íî êîí öå âî ãî ÷òå íèÿ
(2x151 ïàð îñíî âà íèé) ñî ñðåä íèì ïî êðû òè åì íå ìå íåå
100 ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà ðå à ãåí òîâ «Mi Seq Re a gent
Kits v2» («Il lu mi na», ÑØÀ).

Ïî ëó ÷åí íûå ïî ñëå ñåê âå íè ðî âà íèÿ äàí íûå áû ëè àâ -
òî ìà òè ÷å ñêè îá ðà áî òà íû ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ãðàì -
ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ, óñòà íîâ ëåí íî ãî íà ïðè áî ðå, äëÿ
èñê ëþ ÷å íèÿ ðè äîâ ñ íèç êèì êà ÷å ñò âîì ïðî ÷òå íèÿ, âû -
ðàâ íè âà íèÿ îò íî ñè òå ëü íî ðå ôå ðåí ñ íîé ïî ñëå äî âà òå ëü -
íî ñòè ãå íî ìà ÷å ëî âå êà (hg19), à òàê æå èäåí òè ôè êà öèè
ïî ëó ÷åí íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ.

Àíà ëèç ïî ëó ÷åí íûõ ñ ïðè áî ðà äàí íûõ (â òåê ñòî âîì
ôîð ìà òå) ïðî âî äè ëè íà ÏÊ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ãðàì -
ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ «Va ri ant Stu dio 2.2» («Il lu mi na»,
ÑØÀ), êî òî ðîå ïî çâî ëÿ åò àí íî òè ðî âàòü è êëàñ ñè ôè öè -
ðî âàòü âû ÿâ ëåí íûå ãå íå òè ÷å ñêèå íà ðó øå íèÿ.

Äëÿ èí òåð ï ðå òà öèè âû ÿâ ëåí íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè -
àí òîâ èñ ïî ëü çî âà ëè áà çû äàí íûõ «dbSNP» («The Sin g le
Nuc le o ti de Po ly mor p hism da ta ba se»), «Clin Var» («Cli ni cal
Va ri a ti on»), «HGMD» («Hu man Ge ne Mu ta ti on Da ta ba -
se»), «BIC» («Bre ast Can cer In for ma ti on Co re»), «OMIM»
(«On li ne Men de li an In he ri tan ce in Man»). ×à ñ òî òà àë ëå ëåé 
îöå íè âà ëàñü ñ ïî ìî ùüþ äàí íûõ ïðî åê òîâ «ExAC»
(«Exo me Ag gre ga ti on Con sor ti um») è «1000G» («1000 Ge -
no mes Pro ject»), à ôóí ê öè î íà ëü íàÿ çíà ÷è ìîñòü âû ÿâ ëåí -
íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ — ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî -
ãðàìì ïðåä ñêà çà íèÿ ïà òî ãåí íî ñòè «CADD» («Com bi ned
An no ta ti on De pen dent Dep le ti on»), «Po lyP hen» («Po ly -
mor p hism Phe no ty ping») è «Sift» («Sor ting In to le rant from
To le rant»).

Ïî ëó ÷åí íûå ãå íå òè ÷å ñêèå âà ðè àí òû èí òåð ï ðå òè ðî -
âà ëè ñî ãëàñ íî êëàñ ñè ôè êà öèè, ïðåä ëî æåí íîé «Àìå ðè -
êàí ñêèì Êîë ëåä æåì Ìå äè öèí ñêèõ Ãå íå òè êîâ»
(ACMG). Âà ðè àí òû êëàñ ñè ôè öè ðî âà ëè êàê ïà òî ãåí íûå, 
à òàê æå êàê âà ðè àí òû ñ íå èç âå ñò íûì êëè íè ÷å ñêèì çíà -
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÷å íè åì ñ ó÷å òîì èí ôîð ìà öèè â äî ñòóï íûõ áà çàõ äàí -
íûõ, óïî ìÿ íó òûõ âû øå, à òàê æå êðè òå ðè åâ äëÿ îöåí êè
ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ, ïðåä ëî æåí íûõ ACMG [7]. Âà -
ðè àí òû, íå èìå þ ùèå êëè íè ÷å ñêî ãî çíà ÷å íèÿ, â äàí íîé
ðà áî òå íå ðàñ ñìàò ðè âà ëèñü.

Âñå âû ÿâ ëåí íûå íà ñëåä ñò âåí íûå ìó òà öèè áû ëè âå -
ðè ôè öè ðî âà íû ìå òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñýí ãå ðó íà
àâ òî ìà òè ÷å ñêîì êà ïèë ëÿð íîì ñåê âå íà òî ðå ABI PRISM
3100 (Ap pli ed Bi o sys tems, ÑØÀ).

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà -
íèÿ ìå òî äîì NGS ó 27 áî ëü íûõ ÐÌÆ (14%) áû ëî îá íà -
ðó æå íî 22 ãå òå ðî çè ãîò íûõ ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òà â ãå íàõ
BRCA1/2: 10 íîí ñåíñ-ìó òà öèé, 7 âà ðè àí òîâ, ïðè âî äÿ -
ùèõ ê ñäâè ãó ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ, 4 âà ðè àí òà â ñàé òå
ñïëàé ñèí ãà è 1 ìèñ ñåíñ-âà ðè àíò. Ïðè ýòîì ó 13 áî ëü íûõ 
ÐÌÆ áû ëè íàé äå íû ìó òà öèè â ãå íå BRCA1, à ó 14 —

â ãå íå BRCA2. Ñ íàè áî ëü øåé ÷à ñ òî òîé â îá ñëå äó å ìîé

ãðóï ïå âñòðå òè ëàñü ìó òà öèÿ c.3607C>T â ãå íå BRCA1,

êî òî ðàÿ áû ëà íàé äå íà ó òðåõ áî ëü íûõ. Ýòîò ãå íå òè ÷å -

ñêèé âà ðè àíò, âïåð âûå îïè ñàí íûé â 1994 ãî äó, õà ðàê òå -

ðè çó åò ñÿ âû ñî êèì èí äè âè äó à ëü íûì ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ

ÐÌÆ è Ðß [8, 9]. Äâàæ äû âñòðå òè ëèñü ìó òà öèè

c.1301_1304de lAA AG è c.9089_9090in sA â ãå íå BRCA2 è

ìó òà öèÿ c.4689C>G — â ãå íå BRCA1.

Õà ðàê òå ðè ñòè êà âû ÿâ ëåí íûõ ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ

ïðè âå äå íà â òàáë. 1. Âñå ìó òà öèè áû ëè ðà íåå ïðåä ñòàâ -

ëå íû â çà ðó áåæ íûõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ è âíå ñå íû â äî ñòóï -

íûå áà çû äàí íûõ. Îä íà êî äàí íûå âà ðè àí òû íå âñòðå ÷à -

þò ñÿ â ðà áî òàõ îòå ÷å ñò âåí íûõ èñ ñëå äî âà òå ëåé.

Êàê èç âå ñò íî, BRCA-àñ ñî öè è ðî âàí íûé ÐÌÆ õà ðàê -

òå ðè çó åò ñÿ îïðå äå ëåí íû ìè êëè íè êî-ìîð ôî ëî ãè ÷å ñêè ìè

îñî áåí íî ñòÿ ìè: ðàí íèì âîç ðà ñ òîì ìà íè ôå ñòà öèè çà áî -

ëå âà íèÿ, îí êî ëî ãè ÷å ñêè îòÿ ãî ùåí íûì ñå ìåé íûì àíà -

ìíå çîì (ñëó ÷àè ÐÌÆ è/èëè Ðß ó ðîä ñò âåí íè êîâ 1 è/èëè

2 ëè íèè ðîä ñò âà), íà ëè ÷è åì ïåð âè÷ íî-ìíî æå ñò âåí íûõ
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Òàá ëè öà 1
Õà ðàê òå ðè ñòè êà ðåä êèõ ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ â ãå íàõ BRCA1/2

Ãåí Íà çâà íèå ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà
(íî ìåí ê ëà òó ðà HGVS)

Èäåí òè ôè êà öè îí -
íûé íî ìåð (dbSNP)

Õà ðàê òå ðè ñòè êà âà ðè àí òà ×èñ ëî áî ëü íûõ,
÷åë.

BRCA1 c.4327C>T (p.R1443*) rs41293455 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA1 c.4689C>G (p.Y1563*) rs80357433 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 2

BRCA1 c.5531-1G>A rs80358048 Ìó òà öèÿ â ñàé òå ñïëàé ñèí ãà 1

BRCA1 c.3607C>T (p.R1203*) rs62625308 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 3

BRCA1 c.5224C>T (p.Q1742*) rs878854957 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA1 ñ.4258C>T (p.Q1420*) rs80357305 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA1 c.1687C>T (p.Q563*) rs80356898 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA1 c.4165_4166de lAG (p.S1389*) rs80357572 Äå ëå öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

1

BRCA1 c.3257T>G (p.L1086*) rs80357006 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA1 c.5152+1G>T rs80358094 Ìó òà öèÿ â ñàé òå ñïëàé ñèí ãà 1

BRCA2 8002A>T (p.R2668*) rs276174900 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA2 6070C>T (p.Q2024*) rs80358844 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA2 c.6997_6998insT (p.P2334fs*6) rs754611265 Èí ñåð öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

1

BRCA2 c.3748_3749in sA (p.T1251fs*14) rs397507683 Èí ñåð öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

1

BRCA2 c.5718_5719delCT (p.L1908fs*2) rs80359530 Äå ëå öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

1

BRCA2 c.1301_1304de lAA AG (p.K437fs*22) rs80359277 Äå ëå öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

2

BRCA2 c.9117G>A (p.P3039P) rs28897756 Ìó òà öèÿ â ñàé òå ñïëàé ñèí ãà 1

BRCA2 c.9089_9090in sA (p.T3033fs*11) rs397507419 Èí ñåð öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

2

BRCA2 c.632-1G>A rs81002820 Ìó òà öèÿ â ñàé òå ñïëàé ñèí ãà 1

BRCA2 c.4111C>T (p.Q1371*) rs80358659 Íîí ñåíñ-ìó òà öèÿ 1

BRCA2 c.7254_7255de lAG (p.R2418fs*2) rs80359644 Äå ëå öèÿ ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è -
òû âà íèÿ

1



çëî êà ÷å ñò âåí íûõ íî âî îá ðà çî âà íèé, à òàê æå òðèæ äû íå ãà -
òèâ íûì ìî ëå êó ëÿð íûì ïîä òè ïîì îïó õî ëè [10]. Â îá ñëå -
äî âàí íîé ãðóï ïå áî ëü íûõ ñ âû ÿâ ëåí íû ìè ðåä êè ìè ïà òî -
ãåí íû ìè âà ðè àí òà ìè â ãå íå BRCA1 ñðåä íèé âîç ðàñò ìà -
íè ôå ñòà öèè çà áî ëå âà íèÿ ñî ñòà âèë 38 ëåò (25—59 ëåò).
Ñðåä íèé âîç ðàñò ìà íè ôå ñòà öèè çà áî ëå âà íèÿ ó áî ëü íûõ
ÐÌÆ, àñ ñî öè è ðî âàí íûì ñ íà ëè ÷è åì ðåä êèõ ìó òà öèé
â ãå íå BRCA2, áûë íå ñêî ëü êî âû øå è ñî ñòà âèë 44 ãî äà
(32—79 ëåò). Ïî ðå çó ëü òà òàì èñ ñëå äî âà íèé, ïðî âå äåí íûõ
â ÐÎÍÖ èì. Í.Í. Áëî õè íà, ïèê ìàê ñè ìà ëü íîé çà áî ëå âà -
å ìî ñòè æåí ùèí — íî ñè òå ëü íèö ìó òà öèé â ãå íå BRCA1
áûë îò ìå ÷åí â âîç ðà ñò íîì ïå ðè î äå 35—39 ëåò, à ó áî ëü -
íûõ ñ ìó òà öèåé â ãå íå BRCA2 ñî ñòà âèë 43 ãî äà [11]. Îí -
êî ëî ãè ÷å ñêè îòÿ ãî ùåí íûé ñå ìåé íûé àíà ìíåç áûë îò ìå -
÷åí ó 86% áî ëü íûõ ñ âû ÿâ ëåí íîé ìó òà öèåé â ãå íå BRCA1
è òî ëü êî ó 57% áî ëü íûõ ñ âû ÿâ ëåí íîé ìó òà öèåé â ãå íå
BRCA2. Â 36% ñëó ÷à åâ ó íî ñè òå ëåé ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ 
â ãå íå BRCA2 è â 23% ñëó ÷à åâ — â ãå íå BRCA1 áû ëè çà ðå -
ãè ñò ðè ðî âà íû ïåð âè÷ íî-ìíî æå ñò âåí íûå çëî êà ÷å ñò âåí -
íûå íî âî îá ðà çî âà íèÿ (òàáë. 2).

Ìî ëå êó ëÿð íûé ïà òî ãå íåç BRCA-àñ ñî öè è ðî âàí íî ãî
ÐÌÆ îïðå äå ëÿ åò ôå íî òè ïè ÷å ñêèå îñî áåí íî ñòè îïó õî -
ëè, à èìåí íî ïðå îá ëà äà íèå èí ôè ëü òðà òèâ íî-ïðî òî êî -
âî ãî ðà êà, êî òî ðûé áûë ãè ñ òî ëî ãè ÷å ñêè ïîä òâåð æ äåí
ó 92% áî ëü íûõ ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå BRCA1. Ïðå îá ëà äà -
íèå èí ôè ëü òðà òèâ íî-ïðî òî êî âî ãî ðà êà ïî ñðàâ íå íèþ
ñ äðó ãè ìè ãè ñ òî ëî ãè ÷å ñêè ìè ïîä òè ïà ìè ó áî ëü íûõ
BRCA1-àñ ñî öè è ðî âàí íûì ÐÌÆ ÿâ ëÿ åò ñÿ õà ðàê òåð íûì
ïðè çíà êîì äàí íîé ïà òî ëî ãèè [11]. Ïðè ýòîì â ãðóï ïå
ïà öè åí òîâ ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå BRCA2 èí ôè ëü òðà òèâ -
íî-ïðî òî êî âûé ðàê âñòðå òèë ñÿ òî ëü êî â 58% ñëó ÷à åâ.
Èí ôè ëü òðà òèâ íî-äî ëü êî âûé ðàê, áî ëåå õà ðàê òåð íûé

äëÿ BRCA2-àñ ñî öè è ðî âàí íî ãî ÐÌÆ, â íà øåì èñ ñëå äî -
âà íèè áûë ãè ñ òî ëî ãè ÷å ñêè ïîä òâåð æ äåí ó 42% áî ëü -
íûõ.

Âàæ íûì ïðî ãíî ñ òè ÷å ñêèì è ïðå äèê òèâ íûì ìàð êå -
ðîì ïðè ÐÌÆ ÿâ ëÿ åò ñÿ ðå öåï òîð íûé ñòà òóñ îïó õî ëè.
Èç âå ñò íî, ÷òî ïðå îá ëà äà þ ùåå ÷èñ ëî îïó õî ëåé ìî ëî÷ -
íîé æå ëå çû, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå
BRCA1, îò íî ñèò ñÿ ê òðèæ äû íå ãà òèâ íî ìó ìî ëå êó ëÿð íî -
ìó ïîä òè ïó, äëÿ êî òî ðî ãî õà ðàê òåð íî îò ñóò ñò âèå ýê ñ ï -
ðåñ ñèè ðå öåï òî ðîâ ýñò ðî ãå íà è ïðî ãå ñ òå ðî íà è îò ñóò ñò -
âèå ãè ïå ðýê ñ ï ðåñ ñèè ýïè äåð ìà ëü íî ãî ôàê òî ðà ðî ñ òà
(HER2) [12]. Â íà øåì èñ ñëå äî âà íèè ó 36% áî ëü íûõ
BRCA1-àñ ñî öè è ðî âàí íûì ÐÌÆ áûë óñòà íîâ ëåí òðèæ -
äû íå ãà òèâ íûé ìî ëå êó ëÿð íûé ïîä òèï îïó õî ëè. Ñðå äè
áî ëü íûõ BRCA2-àñ ñî öè è ðî âàí íûì ÐÌÆ íå îá íà ðó æå -
íî íè îä íî ãî ñëó ÷àÿ âû ÿâ ëå íèÿ îïó õî ëè ñ òðèæ äû íå ãà -
òèâ íûì ôå íî òè ïîì (òàáë. 2).

Êðî ìå ìó òà öèé ñ èç âå ñò íûì êëè íè ÷å ñêèì çíà ÷å íè -
åì, â íà øåì èñ ñëå äî âà íèè áû ëè òàê æå ïðî à íà ëè çè ðî âà -
íû âà ðè àí òû ñ íå èç âå ñò íûì êëè íè ÷å ñêèì çíà ÷å íè åì
â ãå íàõ BRCA1/2. Ó 6 áî ëü íûõ ÐÌÆ âû ÿâ ëå íû ãå òå ðî çè -
ãîò íûå ìèñ ñåíñ-âà ðè àí òû ñ íå èç âå ñò íûì êëè íè ÷å ñêèì
çíà ÷å íè åì, âñòðå ÷à þ ùè å ñÿ c íèç êîé ÷à ñ òî òîé â ðàç íûõ
ïî ïó ëÿ öèÿõ («ExAC», «1000G») (òàáë. 3).

Àíà ëèç äàí íûõ ëè òå ðà òó ðû ïî êà çàë, ÷òî âû ÿâ ëåí íûå 
âà ðè àí òû c.7522G>A, c.7868A>G, c.8524C>T â ãå íå
BRCA2 ïðè âî äÿò ê ïî òå ðå ôóí ê öèé êî äè ðó å ìûõ áåë êîâ,
à ðå çó ëü òà òû ðàç ëè÷ íûõ ïðî ãðàìì ïðåä ñêà çà íèÿ
(«CADD», «Po lyP hen») ñâè äå òå ëü ñò âó þò îá èõ ïà òî ãåí -
íî ñòè. Äâà âà ðè àí òà èç ïå ðå ÷èñ ëåí íûõ âûøå áû ëè ðà íåå 
îïè ñà íû â ëè òå ðà òó ðå [13, 14]. Zhang è ñî àâ òî ðû  óñòà -
íî âè ëè ñâÿçü âà ðè àí òà c.7522G>A ñ ïî âû øå íè åì ðè ñ êà
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Òàá ëè öà 2
Êëè íè êî-ìîð ôî ëî ãè ÷å ñêàÿ õà ðàê òå ðè ñòè êà áî ëü íûõ ñ BRCA-àñ ñî öè è ðî âàí íûì ÐÌÆ

Êëè íè êî-ìîð ôî ëî ãè ÷å ñêèå îñî áåí íî ñòè BRCA1-àñ ñî öè è ðî âàí íûé
ÐÌÆ (n = 13)

BRCA2-àñ ñî öè è ðî âàí íûé
ÐÌÆ (n = 14)

Ñðåä íèé âîç ðàñò ìà íè ôå ñòà öèè çà áî ëå âà íèÿ, ëåò 38 (25—59) 44 (32—79)

Îí êî ëî ãè ÷å ñêè îòÿ ãî ùåí íûé ñå ìåé íûé àíà ìíåç, % 86 57

Òðèæ äû íå ãà òèâ íûé ìî ëå êó ëÿð íûé ïîä òèï îïó õî ëè, % 36 0

Ïåð âè÷ íî-ìíî æå ñò âåí íûå çëî êà ÷å ñò âåí íûå íî âî îá ðà çî âà íèÿ, % 23 36

Òàá ëè öà 3
Õà ðàê òå ðè ñòè êà ðåä êèõ âà ðè àí òîâ ñ íå èç âå ñò íûì êëè íè ÷å ñêèì çíà ÷å íè åì â ãå íàõ BRCA1/2

Ãåí Íà çâà íèå ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà
(íî ìåí ê ëà òó ðà HGVS)

Èäåí òè ôè êà öè îí íûé
íî ìåð (dbSNP)

Ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà âà ðè àí òà ñðå äè ðàç íûõ ïî ïó ëÿ öèé, %

ExAC 1000G

BRCA1 c.3541G>A (p.V1181I) rs56336919 0,009 0,04

BRCA1 c.1243G>A (p.V415I) rs587782770 0,004 0

BRCA2 c.9934A>G (p.I3312V) rs80359254 < 0,001 0

BRCA2 c.7522G>A (p.G2508S) rs80358978 0,01 0

BRCA2 c.7868A>G (p.H2623R) rs80359012 0 0

BRCA2 c.8524C>T (p.R2842C) rs80359104 0 0



ðàç âè òèÿ ÐÌÆ â 16,5 ðàç (95% CI: 2,2—124,5) [13]. Ýòà
æå ìó òà öèÿ áû ëà âû ÿâ ëå íà ó äâóõ èç 328 áî ëü íûõ ÐÌÆ,
îá ñëå äî âàí íûõ â Êî ðåé ñêîì îí êî ëî ãè ÷å ñêîì öåí ò ðå
[15]. Ãå íå òè ÷å ñêèé âà ðè àíò c.8524C>T òàê æå áûë îá íà -
ðó æåí ó äâóõ áî ëü íûõ ÐÌÆ â äðó ãîì çà ðó áåæ íîì èñ ñëå -
äî âà íèè, íà îñíî âà íèè ÷å ãî àâ òî ðû ïðåä ïî ëî æè ëè, ÷òî
äàí íàÿ ìèñ ñåíñ-ìó òà öèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ ïà òî ãåí íîé [14].
Ê ñî æà ëå íèþ, â ëè òå ðà òó ðå îò ñóò ñò âó þò äàí íûå, êà ñà þ -
ùè å ñÿ ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà c.7868A>G. Îä íà êî â íå -
êî òî ðûõ äî ñòóï íûõ áà çàõ äàí íûõ ýòîò âà ðè àíò ïðè ñóò -
ñò âó åò ñ ïî ìåò êîé «ïà òî ãåí íûé» [16, 17].

Âñå íî ñè òå ëè äàí íûõ ìó òà öèé â ãå íå BRCA2 õà ðàê òå -
ðè çî âà ëèñü ëþ ìè íà ëü íûì À ìî ëå êó ëÿð íûì ïîä òè ïîì
îïó õî ëè (ÅR/PR+, HER2-) è èìå ëè îí êî ëî ãè ÷å ñêè îòÿ -
ãî ùåí íûé ñå ìåé íûé àíà ìíåç. Ïà öè åí òû ñ âà ðè àí òà ìè
c.7522G>A, c.7868A>G èìå ëè âîç ðàñò ìà íè ôå ñòà öèè çà -
áî ëå âà íèÿ äî 50 ëåò. Ó íî ñè òå ëü íè öû ìó òà öèè
c.8524C>T â ãå íå BRCA2 çà áî ëå âà íèå áû ëî äèà ãíî ñ òè ðî -
âà íî â âîç ðà ñ òå 76 ëåò. Ó áî ëü íîé ÐÌÆ ñ ìó òà öèåé
c.7522G>A áûë ãè ñ òî ëî ãè ÷å ñêè ïîä òâåð æ äåí èí ôè ëü -
òðà òèâ íî-ïðî òî êî âûé ðàê, â òî âðå ìÿ êàê íî ñè òå ëè âà -
ðè àí òîâ c.7868A>G è c.8524C>T õà ðàê òå ðè çî âà ëèñü èí -
ôè ëü òðà òèâ íî-äî ëü êî âûì ðà êîì.

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ äëÿ óñòà íîâ ëå íèÿ ñâÿ çè âà ðè àí -
òîâ c.7522G>A, c.7868A>G, c.8524C>T â ãå íå BRCA2
ñ ïî âû øåí íûì ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ ÐÌÆ òðå áó åò ñÿ ïðî âå -
äå íèå äî ïîë íè òå ëü íûõ èñ ñëå äî âà íèé. Îä íà êî, îñíî âû -
âà ÿñü íà ðå çó ëü òà òàõ ïðî âå äåí íî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ, ìîæ -
íî ïðåä ïî ëî æèòü, ÷òî âîç ìîæ íî èìåí íî îíè ÿâ ëÿ þò ñÿ
îä íîé èç ïðè ÷èí ðàç âè òèÿ çà áî ëå âà íèÿ ó 3 áî ëü íûõ
ÐÌÆ.

Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü ñâÿ çû âàòü âû ÿâ ëåí íûå ãå íå òè -
÷å ñêèå âà ðè àí òû c.3541G>A (BRCA1), c.1243G>A
(BRCA1), c.9934A>G (BRCA2) ñ ïî âû øåí íûì ðè ñ êîì
ðàç âè òèÿ ÐÌÆ, ïî-âè äè ìî ìó, íå ëü çÿ, òàê êàê ðå çó ëü òà -
òû ïðî ãðàìì ïðåä ñêà çà íèÿ ïà òî ãåí íî ñòè («CADD»,
«Po lyP hen», «Sift») ñâè äå òå ëü ñò âó þò î ñî õðà íå íèè ôóí ê -
öèé êî äè ðó å ìûõ áåë êîâ. Â ëè òå ðà òó ðå èìå åò ñÿ èí ôîð -
ìà öèÿ ëèøü î òîì, ÷òî âà ðè àí òû c.3541G>A (BRCA1),
c.9934A>G (BRCA2) áû ëè íàé äå íû ïðè îá ñëå äî âà íèè
æåí ùèí ñ ðàí íåé äèñ ôóí ê öèåé ÿè÷ íè êîâ [17].

Ó îä íîé èç îá ñëå äî âàí íûõ áî ëü íûõ ÐÌÆ ñ âû ÿâ -
ëåí íûì âà ðè àí òîì c.9934A>G â ãå íå BRCA2 áû ëà îá íà -
ðó æå íà òàê æå ïà òî ãåí íàÿ ìó òà öèÿ c.3607C>T â ãå íå
BRCA1. Ó ýòîé ïà öè åí ò êè âå ðè ôè öè ðî âàí ïåð âè÷ -
íî-ìíî æå ñò âåí íûé ìå òàõ ðîí íûé ðàê. Ãè ñ òî ëî ãè ÷å -
ñêèé äèà ãíîç — èí ôè ëü òðà òèâ íî-ïðî òî êî âûé ðàê òðå -
òüåé ñòå ïå íè çëî êà ÷å ñò âåí íî ñòè, òðèæ äû íå ãà òèâ íûé
ìî ëå êó ëÿð íûé ôå íî òèï îïó õî ëè. Äèà ãíîç áûë óñòà íîâ -
ëåí â 59 ëåò, â ñå ìüå èìå ëèñü ñëó ÷àè îí êî ëî ãè ÷å ñêèõ
çà áî ëå âà íèé (ÐÌÆ è Ðß) ó ðîä ñò âåí íè êîâ 1 è 2 ñòå ïå -
íè ðîä ñò âà.

Òà êèì îá ðà çîì, ðå çó ëü òà òû ïðî âå äåí íî ãî èñ ñëå äî âà -
íèÿ ïî êà çà ëè, ÷òî ñïåêòð ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ â ãå íàõ
BRCA1/2, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ ÐÌÆ,
õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ áî ëü øèì ðàç íî îá ðà çè åì è íå îãðà íè -

÷è âà åò ñÿ òî ëü êî ðàñ ïðî ñòðà íåí íû ìè â ðîñ ñèé ñêîé ïî -
ïó ëÿ öèè ìó òà öè ÿ ìè. Îáîá ùàÿ ïî ëó ÷åí íûå äàí íûå î ÷à -
ñ òî òå ðåä êèõ ìó òà öèé (14%), à òàê æå íà øè äàí íûå î ÷à ñ -
òî òå ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìó òà -
öèé â ãðóï ïå áî ëü íûõ ñ êëè íè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè íà -
ñëåä ñò âåí íî ãî ÐÌÆ (17,6%), ìîæ íî ñ óâå ðåí íî ñòüþ ãî -
âî ðèòü, ÷òî îêî ëî 32% ñëó ÷à åâ ðàç âè òèÿ ÐÌÆ ó ïà öè åí -
òîâ â ýòîé ãðóïïå àñ ñî öè è ðî âà íû ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íàõ
BRCA1/2. Âû ïîë íåí íàÿ ðà áî òà ÿâ ëÿ åò ñÿ, íå ñî ìíåí íî,
àê òó à ëü íîé, ò.ê. íà ãëÿä íî äå ìîí ñò ðè ðó åò íå îá õî äè ìîñòü 
èñ ñëå äî âà íèÿ âñåé íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè
ÄÍÊ êî äè ðó þ ùåé ÷à ñ òè ãå íîâ BRCA1 è BRCA2, à íå òî -
ëü êî ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ â ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìó òà -
öèé. Ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà ÐÌÆ, îñíî âàí íàÿ íà
ïðè ìå íå íèè ñî âðå ìåí íûõ âû ñî êî ÷óâ ñò âè òå ëü íûõ ìå òî -
äîâ, ïî çâî ëÿ åò ïî ëó ÷èòü áî ëåå ïîë íóþ èí ôîð ìà öèþ
î âîç ìîæ íûõ íà ðó øå íè ÿõ â ãå íàõ BRCA1/2, êî òî ðàÿ
÷ðåç âû ÷àé íî âàæ íà ïðè âû áî ðå àäåê âàò íîé òàê òè êè ëå -
÷å íèÿ, à òàê æå ïðè ïðî âå äå íèè ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî
êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ ðîä ñò âåí íè êîâ áî ëü íûõ, â òîì ÷èñ ëå
äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè ê ðàç âè òèþ îí êî -
ïà òî ëî ãèè è îïðå äå ëå íèþ ïðî ôè ëàê òè ÷å ñêèõ ìåð, íà -
ïðàâ ëåí íûõ íà ñíè æå íèå ðè ñ êà âîç íèê íî âå íèÿ çà áî ëå -
âà íèÿ.
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