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Наследственный рак молочной железы (РМЖ) составля-
ет 5–10% всех случаев. Около 70% наследственных случаев 
РМЖ связаны с мутациями в генах BRCA1 / 2, наличие которых 
в несколько раз повышает риск развития РМЖ и яичников: 
для женщин-носителей данных мутаций совокупный риск 
развития рака молочной железы или яичников к возра-
сту 70 лет составляет 45–66% и 11–41%, соответственно 
(1–3). До недавнего времени выявление мутаций в генах 
BRCA1 / 2 отражалось главным образом на тактике лечения 
раннего РМЖ и определяло объем хирургического вмеша-
тельства (отказ от органосохраняющих операций, выпол-
нение профилактических мастэктомий), а также требовало 
более тщательного наблюдения и обследования с целью 
максимально раннего выявления заболевания у носитель-
ниц этой генетической особенности. Однако в последние 
годы появились препараты, обладающие уникальной эффек-
тивностью при BRCA1 / 2-ассоциирванном HER2-негатив-
ном РМЖ — ингибиторы PARP талазопариб и олапариб, 
которые сегодня рекомендуются при распространенном 
BRCA-ассоциированном HER2-негативном РМЖ больным, 
получавшим ранее химиотерапию по поводу раннего или 
метастатического заболевания [4-8]. Таким образом, воз-
растающее значение генетического тестирования определя-
ется наличием специфических мер профилактики и лечения 
наследственного РМЖ:
• отказ от органосохраняющего лечения в пользу ради-

кальной мастэктомии;
• профилактическое удаление здоровой молочной же-

лезы; профилактическая овариоэктомия;
• более тщательное наблюдение;

• ингибиторы PARP для лечения распространенного
BRCA-ассоциированного HER2-негативного РМЖ;

• информирование и обследование родственников.
Согласно национальным рекомендациям, определение

герминальных мутаций в генах BRCA1 / 2 в крови пациента 
и консультация врача-генетика для определения тактики 
лечения рекомендуется:
• женщинам с подтвержденным РМЖ при отягощенном

семейном анамнезе (наличие РМЖ у близких родствен-
ников в возрасте ≤ 50 лет, рака яичников или маточных
труб, рака поджелудочной железы, РМЖ у мужчины,
метастатического рака предстательной железы);

• женщинам с подтвержденным РМЖ в возрасте < 45 лет;
• женщинам < 60 лет с тройным негативным фенотипом

РМЖ;
• женщинам с первично-множественным РМЖ (включая,

но не ограничиваясь установленным диагнозом рака
контралатеральной молочной железы, рака яичников
или маточных труб, рака поджелудочной железы);

• при РМЖ у мужчин [9].
В связи с актуальностью оптимизации подходов к те-

стированию мутаций в генах BRCA1 / 2 и лечению BRCA-
ассоциированного РМЖ в реальной клинической практике 
компанией Пфайзер при поддержке ТС Онколоджи про-
веден опрос онкологов, посвященный данному вопросу. 
Веб-анкетирование проводилось на сайте med4share.ru с 12 
по 29 сентября 2020 года. Приглашение к анкетированию 
было разослано по базе данных ТС Онколоджи. Получены 
и обработаны 75 анкет. Внешний вид и содержание анкет 
представлены на рис. 1.
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Подавляющее большинство участников опроса (91%)
являются онкологами, и лишь 9% респондентов — врачами
других специальностей. Распределение респондентов
по регионам России представлено в табл. 1. Наибольшее
количество докторов, принявших участие в опросе, пред-
ставляли Центральный федеральный округ (22%), Москву
(20%), Санкт-Петербург (15%), Приволжский федеральный
округ (13%) и Сибирский федеральный округ (10%).

Участники опроса в большинстве случаев (74%) рабо-
тают в специализированных онкологических учрежде-
ниях, в т. ч. в онкологических диспансерах — 55%, феде-
ральных/региональных онкологических центрах — 19%, 
и только 26% докторов представляют другие учреждения,
а именно стационары многопрофильных больниц (9 %) 
и районные поликлиники (6%) (табл. 2).

Рисунок 1. Внешний вид и содержание анкет, использованных при опросе, посвященном метастатическому BRCA-
ассоциированному HER2-негативному РМЖ.
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Наследственный рак молочной железы (РМЖ) составля-
ет 5–10% всех случаев. Около 70% наследственных случаев
РМЖ связаны с мутациями в генах BRCA1/2, наличие которых
в несколько раз повышает риск развития РМЖ и яичников:
для женщин-носителей данных мутаций совокупный риск
развития рака молочной железы или яичников к возра-
сту 70 лет составляет 45–66% и 11–41%, соответственно
(1–3). До недавнего времени выявление мутаций в генах 
BRCA1/2 отражалось главным образом на тактике лечения
раннего РМЖ и определяло объем хирургического вмеша-
тельства (отказ от органосохраняющих операций, выпол-
нение профилактических мастэктомий), а также требовало
более тщательного наблюдения и обследования с целью 
максимально раннего выявления заболевания у носитель-
ниц этой генетической особенности. Однако в последние
годы появились препараты, обладающие уникальной эффек-
тивностью при BRCA1/2-ассоциирванном HER2-негатив-
ном РМЖ — ингибиторы PARP талазопариб и олапариб,
которые сегодня рекомендуются при распространенном
BRCA-ассоциированном HER2-негативном РМЖ больным,
получавшим ранее химиотерапию по поводу раннего или
метастатического заболевания [4-8]. Таким образом, воз-
растающее значение генетического тестирования определя-
ется наличием специфических мер профилактики и лечения
наследственного РМЖ:
• отказ от органосохраняющего лечения в пользу ради-

кальной мастэктомии;
• профилактическое удаление здоровой молочной же-

лезы; профилактическая овариоэктомия;
• более тщательное наблюдение;

• ингибиторы PARP для лечения распространенного
BRCA-ассоциированного HER2-негативного РМЖ;

• информирование и обследование родственников.
Согласно национальным рекомендациям, определение

герминальных мутаций в генах BRCA1/2 в крови пациента
и консультация врача-генетика для определения тактики
лечения рекомендуется:
• женщинам с подтвержденным РМЖ при отягощенном

семейном анамнезе (наличие РМЖ у близких родствен-
ников в возрасте ≤50 лет, рака яичников или маточных
труб, рака поджелудочной железы, РМЖ у мужчины,
метастатического рака предстательной железы);

• женщинам с подтвержденным РМЖ в возрасте <45 лет;
• женщинам <60 лет с тройным негативным фенотипом

РМЖ;
• женщинам с первично-множественным РМЖ (включая,

но не ограничиваясь установленным диагнозом рака
контралатеральной молочной железы, рака яичников
или маточных труб, рака поджелудочной железы);

• при РМЖ у мужчин [9].
В связи с актуальностью оптимизации подходов к те-

стированию мутаций в генах BRCA1/2 и лечению BRCA-
ассоциированного РМЖ в реальной клинической практике
компанией Пфайзер при поддержке ТС Онколоджи про-
веден опрос онкологов, посвященный данному вопросу.
Веб-анкетирование проводилось на сайте med4share.ru с 12 
по 29 сентября 2020 года. Приглашение к анкетированию
было разослано по базе данных ТС Онколоджи. Получены
и обработаны 75 анкет. Внешний вид и содержание анкет
представлены на рис. 1.
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Подавляющее большинство участников опроса (91%) 
являются онкологами, и лишь 9% респондентов — врачами 
других специальностей. Распределение респондентов 
по регионам России представлено в табл. 1. Наибольшее 
количество докторов, принявших участие в опросе, пред-
ставляли Центральный федеральный округ (22%), Москву 
(20 %), Санкт-Петербург (15%), Приволжский федеральный 
округ (13%) и Сибирский федеральный округ (10%).

Участники опроса в большинстве случаев (74%) рабо-
тают в специализированных онкологических учрежде-
ниях, в т. ч. в онкологических диспансерах — 55%, феде-
ральных / региональных онкологических центрах — 19 %, 
и только 26% докторов представляют другие учреждения, 
а именно стационары многопрофильных больниц (9 %) 
и районные поликлиники (6%) (табл. 2).

Рисунок 1. Внешний вид и содержание анкет, использованных при опросе, посвященном метастатическому BRCA-
ассоциированному HER2-негативному РМЖ.
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Более половины докторов (51%) наблюдают в месяц 20 
и более больных распространенным РМЖ, 27% докторов — 
от 10 до 20 больных и 22% докторов — менее 10 больных 
метастатическим РМЖ (табл. 3). Таким образом, в целом 
в опросе приняли участие преимущественно врачи-онко-
логи, работающие в профильных онкологических стацио-
нарах и имеющие достаточный опыт лечения больных 
распространенным РМЖ.

По мнению респондентов, среди рекомендованных 
Минздравом РФ показаний для генетического тестирова-
ния на первом месте по значимости оказалась отягощенная 
наследственность: за это проголосовали 54% респонден-
тов; на втором месте оказался возраст < 45 лет на момент 
установления диагноза (39% респондентов); третье место 
было отдано случаям первично множественного рака (36 % 
респондентов) (табл. 4). Подавляющее большинство вра-
чей (80%) считают целесообразным проведение анализа 
на BRCA1 / 2 мутации всем больным распространенным 
HER2 - негативным РМЖ, если это не лимитируется финан-
совыми или иными ограничениями. Следует подчеркнуть 
важность направления на BRCA тестирование пациенток не 
только с тройным негативным раком, но и с гормонозави-
симыми опухолями, а также пациенток пожилого возраста 
[10,11]. Традиционно эти категории больных меньше всего 
ассоциируются с наследственными мутациями. К сожа-
лению, это приводит к потере значительного количества 

пациенток с BRCA мутациями и неполучение ими совре-
менного эффективного лечения PARP ингибиторами, что 
и подтверждают нижеследующие данные.

Согласно результатам опроса, чаще всего анализ на 
мутации в генах BRCA1 / 2 проводится при метастатическом 
тройном негативном РМЖ: 52 % респондентов направ-
ляют более 50% больных этой категории на генетическое 
тестирование. Гораздо реже генетическое тестирование 
назначается при метастатическом гормонозависимом 
HER2-негативном РМЖ: только 25% респондентов направ-
ляют на генетическое обследование более 50% больных 
этой категории (рис. 1). В среднем только половина больных 
метастатическим тройным негативным РМЖ направляются 
на тестирование, в то время как при гормонозависимом 
РМЖ эта цифра еще меньше и составляет всего 35%.

Согласно клиническим рекомендациям Минздрава 
РФ, основным методом определения мутаций в генах 
BRCA1 / 2 у всех больных метастатическим HER2 - негативным 
РМЖ является ПЦР [9]. Следует отметить, что методом ПЦР 

Таблица 1. Распределение онкологов, принявших участие 
в опросе, по регионам России

Регионы России % от общего количества

Центральный федеральный округ 22

Москва 20

Санкт-Петербург 15

Приволжский федеральный округ 13

Сибирский федеральный округ 10

Уральский федеральный округ 5

Дальневосточный федеральный округ 5

Северо-Западный федеральный округ 5

Южный федеральный округ 3

Северо-Кавказский федеральный округ 2

Всего 100

Таблица 2. Распределение респондентов в зависимости от 
места работы

Место работы специалиста % от общего количества

Онкологический диспансер 55

Федеральный / региональный центр 19

Другое учреждение 11

Стационар многопрофильной больницы 9

Районная поликлиника 6

Всего 100

Таблица 4. Распределение показаний к генетическому 
тестированию по степени значимости

Распределите по степени важности, с Вашей 
точки зрения, критерии в клинических реко-
мендациях МЗ РФ для проведения генетиче-
ского анализа мутаций в генах BRCA (1-наи-
менее важный, 5-наиболее важный) Место

Подтвержденный РМЖ у женщин с отягощенным 
семейным анамнезом (наличие РМЖ у близких 
родственников в возрасте≤ 50 лет, рака яич-
ников или маточных труб, рака поджелудочной 
железы, РМЖ у мужчины, метастатического рака 
предстательной железы)

1 место
(5 баллов — 54 % 
респондентов)

Подтвержденный РМЖ у женщин в возра-
сте< 45 лет

2 место
(5 баллов — 39 % 
респондентов)

Тройной негативный фенотип РМЖ у женщин 
в возрасте≤ 60 лет

4 место
(5 баллов — 33 % 
респондентов)

Первично-множественный РМЖ (включая, но не 
ограничиваясь установленным диагнозом рака 
контралатеральной молочной железы, рака яич-
ников или маточных труб, рака поджелудочной 
железы)

3 место
(5 баллов — 36 % 
респондентов)

РМЖ у мужчин 5 место
(5 баллов — 25 % 
респондентов) 

Таблица 3. Ежемесячное количество больных 
распространенным РМЖ, наблюдаемых респондентами

Количество больных распространенным РМЖ, 
наблюдаемых в течение 1 мес.

% от общего 
количества

Менее 10 22

От 10 до 20 27

Более 20 51

Всего 100
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определяются 8 наиболее частых мутаций, распространен-
ных среди славянского населения Российской Федерации.
Учитывая то, что наша страна является многонациональным
государством, важно подчеркнуть необходимость опре-
деления полной нуклеотидной последовательности коди-
рующей части генов BRCA (секвенирование следующего
поколения, NGS — next-generation sequencing) у пациенток
неславянского происхождения. Кроме того, следует рас-
смотреть возможность выполнения секвенирования у паци-
ентов славянского происхождения при отрицательном
ПЦР тесте, особенно при отягощенном семейном анамнезе,
молодом возрасте, тройном негативном фенотипе опу-
холи. По результатам проведенного опроса, необходимость
секвенирования в качестве дополнительного этапа после
ПЦР тестирования присутствует у 29% пациенток (рис. 2).

Четко прослеживается тенденция к выполнению ис-
следования ПЦР за счет средств ОМС (у 40% больных)
и программы RUSSCO (у 31% больных), то есть без при-
влечения личных средств пациента и других источников.
Проведение секвенирования, согласно результатам опроса,
как минимум в 35% случаев выполняется за счет личных
средств пациента. Только у 17% больных сейчас удается
выполнить секвенирование с использованием возмож-
ностей ОМС (рис. 3).

Подавляющее большинство респондентов (97–99%) 
наблюдают менее 10 больных распространенным BRCA-
ассоциированным HER2-негативным РМЖ, в т. ч. более
половины докторов (59%) наблюдают в течение месяца

менее 3 пациентов. Большинство докторов имеют неболь-
шой опыт лечения ингибиторами PARP или не имеют его
вовсе (табл. 5). Следует напомнить, что терапия PARP
ингибиторами, в частности талазопарибом, показала
преимущество по сравнению с терапией по выбору врача
при метастатическом HER2-негативном РМЖ и наличием
герминальных мутаций в генах BRCA. Так, медиана выжи-
ваемости без прогрессирования в исследовании EMBRACA
составила 8,6 мес. в группе талазопариба против 5,6 мес.
в контрольной группе (отношение рисков 0,54; 95 % 
ДИ: 0,41, 0,71; P <0,0001, [5]). Таким образом, современная

Рисунок 1. Частота направления на генетическое
тестирование в зависимости от подтипа РМЖ.

Рисунок 2. Частота использования секвенирования
следующего поколения в дополнение к ПЦР при
определении мутаций BRCA. Ось абсцисс — число врачей,
ось ординат — число пациенток.

Рисунок 3. Источники финансирования генетического
тестирования BRCA.
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Более половины докторов (51%) наблюдают в месяц 20 
и более больных распространенным РМЖ, 27% докторов — 
от 10 до 20 больных и 22% докторов — менее 10 больных 
метастатическим РМЖ (табл. 3). Таким образом, в целом 
в опросе приняли участие преимущественно врачи-онко-
логи, работающие в профильных онкологических стацио-
нарах и имеющие достаточный опыт лечения больных 
распространенным РМЖ.

По мнению респондентов, среди рекомендованных 
Минздравом РФ показаний для генетического тестирова-
ния на первом месте по значимости оказалась отягощенная 
наследственность: за это проголосовали 54% респонден-
тов; на втором месте оказался возраст <45 лет на момент 
установления диагноза (39% респондентов); третье место 
было отдано случаям первично множественного рака (36% 
респондентов) (табл. 4). Подавляющее большинство вра-
чей (80%) считают целесообразным проведение анализа 
на BRCA1 / 2 мутации всем больным распространенным 
HER2 - негативным РМЖ, если это не лимитируется финан-
совыми или иными ограничениями. Следует подчеркнуть 
важность направления на BRCA тестирование пациенток не 
только с тройным негативным раком, но и с гормонозави-
симыми опухолями, а также пациенток пожилого возраста 
[10,11]. Традиционно эти категории больных меньше всего 
ассоциируются с наследственными мутациями. К сожа-
лению, это приводит к потере значительного количества 

пациенток с BRCA мутациями и неполучение ими совре-
менного эффективного лечения PARP ингибиторами, что 
и подтверждают нижеследующие данные.

Согласно результатам опроса, чаще всего анализ на 
мутации в генах BRCA1/2 проводится при метастатическом 
тройном негативном РМЖ: 52 % респондентов направ-
ляют более 50% больных этой категории на генетическое 
тестирование. Гораздо реже генетическое тестирование 
назначается при метастатическом гормонозависимом 
HER2-негативном РМЖ: только 25% респондентов направ-
ляют на генетическое обследование более 50% больных 
этой категории (рис. 1). В среднем только половина больных 
метастатическим тройным негативным РМЖ направляются 
на тестирование, в то время как при гормонозависимом 
РМЖ эта цифра еще меньше и составляет всего 35%.

Согласно клиническим рекомендациям Минздрава 
РФ, основным методом определения мутаций в генах 
BRCA1/2 у всех больных метастатическим HER2 - негативным 
РМЖ является ПЦР [9]. Следует отметить, что методом ПЦР 

Таблица 1. Распределение онкологов, принявших участие 
в опросе, по регионам России

Регионы России % от общего количества

Центральный федеральный округ 22

Москва 20

Санкт-Петербург 15

Приволжский федеральный округ 13

Сибирский федеральный округ 10

Уральский федеральный округ 5

Дальневосточный федеральный округ 5

Северо-Западный федеральный округ 5

Южный федеральный округ 3

Северо-Кавказский федеральный округ 2

Всего 100

Таблица 2. Распределение респондентов в зависимости от 
места работы

Место работы специалиста % от общего количества

Онкологический диспансер 55

Федеральный/региональный центр 19

Другое учреждение 11

Стационар многопрофильной больницы 9

Районная поликлиника 6

Всего 100

Таблица 4. Распределение показаний к генетическому 
тестированию по степени значимости

Распределите по степени важности, с Вашей 
точки зрения, критерии в клинических реко-
мендациях МЗ РФ для проведения генетиче-
ского анализа мутаций в генах BRCA (1-наи-
менее важный, 5-наиболее важный) Место

Подтвержденный РМЖ у женщин с отягощенным 
семейным анамнезом (наличие РМЖ у близких 
родственников в возрасте≤ 50 лет, рака яич-
ников или маточных труб, рака поджелудочной 
железы, РМЖ у мужчины, метастатического рака 
предстательной железы)

1 место
(5 баллов — 54% 
респондентов)

Подтвержденный РМЖ у женщин в возра-
сте< 45 лет

2 место
(5 баллов — 39% 
респондентов)

Тройной негативный фенотип РМЖ у женщин 
в возрасте≤ 60 лет

4 место
(5 баллов — 33% 
респондентов)

Первично-множественный РМЖ (включая, но не 
ограничиваясь установленным диагнозом рака 
контралатеральной молочной железы, рака яич-
ников или маточных труб, рака поджелудочной 
железы)

3 место
(5 баллов — 36% 
респондентов)

РМЖ у мужчин 5 место
(5 баллов — 25% 
респондентов) 

Таблица 3. Ежемесячное количество больных 
распространенным РМЖ, наблюдаемых респондентами

Количество больных распространенным РМЖ, 
наблюдаемых в течение 1 мес.

% от общего 
количества

Менее 10 22

От 10 до 20 27

Более 20 51

Всего 100
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определяются 8 наиболее частых мутаций, распространен-
ных среди славянского населения Российской Федерации. 
Учитывая то, что наша страна является многонациональным 
государством, важно подчеркнуть необходимость опре-
деления полной нуклеотидной последовательности коди-
рующей части генов BRCA (секвенирование следующего 
поколения, NGS — next-generation sequencing) у пациенток 
неславянского происхождения. Кроме того, следует рас-
смотреть возможность выполнения секвенирования у паци-
ентов славянского происхождения при отрицательном 
ПЦР тесте, особенно при отягощенном семейном анамнезе, 
молодом возрасте, тройном негативном фенотипе опу-
холи. По результатам проведенного опроса, необходимость 
секвенирования в качестве дополнительного этапа после 
ПЦР тестирования присутствует у 29% пациенток (рис. 2).

Четко прослеживается тенденция к выполнению ис-
следования ПЦР за счет средств ОМС (у 40% больных) 
и программы RUSSCO (у 31% больных), то есть без при-
влечения личных средств пациента и других источников. 
Проведение секвенирования, согласно результатам опроса, 
как минимум в 35% случаев выполняется за счет личных 
средств пациента. Только у 17% больных сейчас удается 
выполнить секвенирование с использованием возмож-
ностей ОМС (рис. 3).

Подавляющее большинство респондентов (97–99%) 
наблюдают менее 10 больных распространенным BRCA-
ассоциированным HER2-негативным РМЖ, в т. ч. более 
половины докторов (59%) наблюдают в течение месяца 

менее 3 пациентов. Большинство докторов имеют неболь-
шой опыт лечения ингибиторами PARP или не имеют его 
вовсе (табл. 5). Следует напомнить, что терапия PARP 
ингибиторами, в частности талазопарибом, показала 
преимущество по сравнению с терапией по выбору врача 
при метастатическом HER2-негативном РМЖ и наличием 
герминальных мутаций в генах BRCA. Так, медиана выжи-
ваемости без прогрессирования в исследовании EMBRACA 
составила 8,6 мес. в группе талазопариба против 5,6 мес. 
в контрольной группе (отношение рисков 0,54; 95 % 
ДИ: 0,41, 0,71; P <0,0001, [5]). Таким образом, современная 

Рисунок 1. Частота направления на генетическое 
тестирование в зависимости от подтипа РМЖ.

Рисунок 2. Частота использования секвенирования 
следующего поколения в дополнение к ПЦР при 
определении мутаций BRCA. Ось абсцисс — число врачей, 
ось ординат — число пациенток.

Рисунок 3. Источники финансирования генетического 
тестирования BRCA.
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парадигма лечения метастатического HER2-негативного 
BRCA-ассоциированного РМЖ должна включать терапию 
PARP ингибиторами.

Таким образом, опрос, проведенный в репрезентатив-
ной группе онкологов Российской Федерации, в целом 
выявил большой интерес к генетическому тестированию 
на мутации в генах BRCA1 / 2: подавляющее большин-
ство врачей (80 %) готовы выполнять это исследование 
всем больным с распространенным HER2-негативным 
РМЖ при отсутствии финансовых или иных ограниче-
ний. Для сравнения: по сообщениям зарубежных коллег 
(Германия), в повседневной клинической практике опре-
деление герминальных мутаций BRCA выполняют 86 % 
онкологов [12].

Среди основных показаний к тестированию Российские 
онкологи выделили (в порядке убывания значения) отяго-
щенную наследственность, тройной негативный фенотип, 
молодой возраст (<45 лет), а также первичную множествен-
ность злокачественных новообразований. Гораздо реже 
определение мутаций проводилось при распространенном 
гормонозависимом HER2-отрицательном РМЖ. Сходные 
тенденции прослеживаются и в практической деятель-
ности зарубежных онкологов: подавляющее большин-
ство зарубежных специалистов (76–98% практикующих 
докторов) проводят генетическое тестирование в первую 
очередь больных с отягощенным семейным анамнезом 
независимо от рецепторного статуса опухоли. При неиз-
вестном семейном анамнезе 92% зарубежных онкологов 
назначают генетическое тестирование преимущественно 
больным распространенным тройным негативным РМЖ 
и только 30 % — при гормонозависимых HER2-отрица-
тельных опухолях. Хорошо известно, что частота мутаций 
BRCA1 / 2 существенно выше в подгруппе больных РМЖ 
с тройным негативным фенотипом (в т. ч. при РМЖ с низким 
уровнем РЭ и РП и отрицательном HER2-статусе) и может 
достигать в этой популяции больных 36,9%. Среди боль-
ных общей популяции, не отобранных по наследственному 

анамнезу, этнической принадлежности, полу, возрасту, 
рецепторному статусу, частота мутаций BRCA сравни-
тельно низкая и составляет 1,8–3,0%. Среди больных гор-
монозависимым HER2-негативным РМЖ частота мутаций 
также небольшая и не превышает 5% [13]. Однако, в связи 
с тем, что на долю гормонозависимого РМЖ приходится 
до 75–80% всех случаев этого заболевания, тестирова-
ние BRCA мутаций именно в этой подгруппе пациентов 
приобретает особое значение в связи с потенциальной 
возможностью выявления большого количества случаев 
BRCA-ассоциированного РМЖ и назначения ингибиторов 
PARP значительному количеству больных.

Несмотря на высокий уровень развития медицинской 
помощи в развитых Европейских странах, около четверти 
онкологов, которые не назначают в своей повседневной 
практике BRCA-тестирование при гормонозависимом 
РМЖ, объясняют это финансовыми проблемами: напри-
мер, в Германии до января 2020 года выполнение BRCA-
тестирования больным без отягощенного семейного 
анамнеза не возмещалось страховкой. С аналогичными 
трудностями сталкиваются и российские онкологи, од-
нако необходимо отметить несомненный прогресс в этой 
области онкологической помощи населению Российской 
Федерации. Сегодня в Российской Федерации созданы 
условия для молекулярно-генетического исследования 
на мутации в генах BRCA1 / 2 за счет средств ОМС [14]. 
В 2021 году Программой государственных гарантий 
бесплатного оказания гражданам медицинской помощи 
определены нормативы финансовых затрат и объемы 
медико-генетических исследований с целью диагностики 
злокачественных новообразований и подбора противо-
опухолевой терапии. Средний финансовый норматив на 
медико-генетическое исследование установлен в раз-
мере 9 879,9 руб. Общая сумма на проведение медико-
генетических исследований в 2021 году составит 2 044,65 
млн. руб.; для сравнения в 2020 году объем финансирова-
ния составил 1 840,00 млн. руб. [14,15]. В 2021 году пять 
регионов Российской Федерации (Москва, Псков, Саратов, 
Уфа и Липецк) включили метод NGS в тарифные соглаше-
ния. Помимо средств ОМС, врачами используются также 
возможности программы Cancergenome, поддерживаемой 
Российским обществом клинических онкологов RUSSCO. 
В связи с этими позитивными изменениями особенно акту-
альным является информирование практикующих онко-
логов о необходимости более широкого охвата больных 
распространенным HER2-негативным РМЖ (в том числе 
с положительными рецепторами эстрогенов и прогесте-
рона) медико-генетическим тестированием на мутации 
в генах BRCA1 / 2 с целью определения показания к назна-
чению PARP-ингибиторов.
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Таблица 5. Количество больных распространенным 
HER2-негативным BRCA-ассоциированным РМЖ, 
наблюдаемых участниками опроса

Количество 
больных

Количество ответов, n (%)

Гормонозависимый 
РМЖ Тройной негативный

Количество больных распространенным BRCA-ассоциированным 
HER2-негативным РМЖ, наблюдаемых респондентами

< 10 85 (99%) 83 (97%)

> 10 1 (1%) 3 (3%)

Количество больных, получавших PARP ингибиторы

< 5 80 (93%) 81 (94%)

6–10 4 (5%)

> 10 2 (2%) 5 (6 %) 
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парадигма лечения метастатического HER2-негативного 
BRCA-ассоциированного РМЖ должна включать терапию 
PARP ингибиторами.

Таким образом, опрос, проведенный в репрезентатив-
ной группе онкологов Российской Федерации, в целом 
выявил большой интерес к генетическому тестированию 
на мутации в генах BRCA1 / 2: подавляющее большин-
ство врачей (80 %) готовы выполнять это исследование 
всем больным с распространенным HER2-негативным 
РМЖ при отсутствии финансовых или иных ограниче-
ний. Для сравнения: по сообщениям зарубежных коллег 
(Германия), в повседневной клинической практике опре-
деление герминальных мутаций BRCA выполняют 86 % 
онкологов [12].

Среди основных показаний к тестированию Российские 
онкологи выделили (в порядке убывания значения) отяго-
щенную наследственность, тройной негативный фенотип, 
молодой возраст (<45 лет), а также первичную множествен-
ность злокачественных новообразований. Гораздо реже 
определение мутаций проводилось при распространенном 
гормонозависимом HER2-отрицательном РМЖ. Сходные 
тенденции прослеживаются и в практической деятель-
ности зарубежных онкологов: подавляющее большин-
ство зарубежных специалистов (76–98% практикующих 
докторов) проводят генетическое тестирование в первую 
очередь больных с отягощенным семейным анамнезом 
независимо от рецепторного статуса опухоли. При неиз-
вестном семейном анамнезе 92% зарубежных онкологов 
назначают генетическое тестирование преимущественно 
больным распространенным тройным негативным РМЖ 
и только 30 % — при гормонозависимых HER2-отрица-
тельных опухолях. Хорошо известно, что частота мутаций 
BRCA1 / 2 существенно выше в подгруппе больных РМЖ 
с тройным негативным фенотипом (в т. ч. при РМЖ с низким 
уровнем РЭ и РП и отрицательном HER2-статусе) и может 
достигать в этой популяции больных 36,9%. Среди боль-
ных общей популяции, не отобранных по наследственному 

анамнезу, этнической принадлежности, полу, возрасту, 
рецепторному статусу, частота мутаций BRCA сравни-
тельно низкая и составляет 1,8–3,0%. Среди больных гор-
монозависимым HER2-негативным РМЖ частота мутаций 
также небольшая и не превышает 5% [13]. Однако, в связи 
с тем, что на долю гормонозависимого РМЖ приходится 
до 75–80% всех случаев этого заболевания, тестирова-
ние BRCA мутаций именно в этой подгруппе пациентов 
приобретает особое значение в связи с потенциальной 
возможностью выявления большого количества случаев 
BRCA-ассоциированного РМЖ и назначения ингибиторов 
PARP значительному количеству больных.

Несмотря на высокий уровень развития медицинской 
помощи в развитых Европейских странах, около четверти 
онкологов, которые не назначают в своей повседневной 
практике BRCA-тестирование при гормонозависимом 
РМЖ, объясняют это финансовыми проблемами: напри-
мер, в Германии до января 2020 года выполнение BRCA-
тестирования больным без отягощенного семейного 
анамнеза не возмещалось страховкой. С аналогичными 
трудностями сталкиваются и российские онкологи, од-
нако необходимо отметить несомненный прогресс в этой 
области онкологической помощи населению Российской 
Федерации. Сегодня в Российской Федерации созданы 
условия для молекулярно-генетического исследования 
на мутации в генах BRCA1 / 2 за счет средств ОМС [14]. 
В 2021 году Программой государственных гарантий 
бесплатного оказания гражданам медицинской помощи 
определены нормативы финансовых затрат и объемы 
медико-генетических исследований с целью диагностики 
злокачественных новообразований и подбора противо-
опухолевой терапии. Средний финансовый норматив на 
медико-генетическое исследование установлен в раз-
мере 9 879,9 руб. Общая сумма на проведение медико-
генетических исследований в 2021 году составит 2 044,65 
млн. руб.; для сравнения в 2020 году объем финансирова-
ния составил 1 840,00 млн. руб. [14,15]. В 2021 году пять 
регионов Российской Федерации (Москва, Псков, Саратов, 
Уфа и Липецк) включили метод NGS в тарифные соглаше-
ния. Помимо средств ОМС, врачами используются также 
возможности программы Cancergenome, поддерживаемой 
Российским обществом клинических онкологов RUSSCO. 
В связи с этими позитивными изменениями особенно акту-
альным является информирование практикующих онко-
логов о необходимости более широкого охвата больных 
распространенным HER2-негативным РМЖ (в том числе 
с положительными рецепторами эстрогенов и прогесте-
рона) медико-генетическим тестированием на мутации 
в генах BRCA1/2 с целью определения показания к назна-
чению PARP-ингибиторов.
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Таблица 5. Количество больных распространенным 
HER2-негативным BRCA-ассоциированным РМЖ, 
наблюдаемых участниками опроса

Количество 
больных

Количество ответов, n (%)

Гормонозависимый 
РМЖ Тройной негативный

Количество больных распространенным BRCA-ассоциированным 
HER2-негативным РМЖ, наблюдаемых респондентами

< 10 85 (99%) 83 (97%)

> 10 1 (1%) 3 (3%)

Количество больных, получавших PARP ингибиторы

< 5 80 (93%) 81 (94%)

6–10 4 (5%)

> 10 2 (2%) 5 (6%) 
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aspects of genetic testing for hereditary BRCA1 / 2ڬmutations in real‑world clinical practice. Indications for testing, testing 
methods, and funding sources were discussed.
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