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Введение. На основании многочисленных эпидемиологических и лабораторных исследований в области 
молекулярной эпидемиологии достигнуты существенные успехи в изучении генетической предрасположенности 
злокачественных новообразований, но еще остается ряд нерешенных вопросов. Применение современных технологий 
секвенирования позволило получить новые данные, которые необходимо проанализировать с использованием 
популяционного подхода с вовлечением в работу больших по численности исследуемых групп.
Цель исследования – оценить частоту мутации BRCA1*c.5161C>T у пациентов с раком молочной,  железы, яичников 
и предстательной железы, проживающих в Республике Башкортостан.
Материалы и методы. В представленной статье проанализирована встречаемость мутации BRCA1*c.5161C>T у па-
циентов с раком молочной железы, яичников и предстательной железы татарской и башкирской этнической при-
надлежности, проживающих в Республике Башкортостан (n = 696).
Результаты. Мутация BRCA1*c.5161C>T встречается у пациентов татарской этнической принадлежности с раком 
молочной железы, яичников и предстательной железы примерно в 1,3 % случаев (6/449); у пациентов- башкир она 
не обнаружена. Данная мутация также определена в контрольной выборке (2/700). Полученные результаты не под-
тверждают высокую частоту мутации BRCA1*c.5161C>T у башкир.
Заключение. В перспективе необходимы дальнейшие исследования для оценки частоты распространения данного 
варианта в других популяциях, населяющих Волго- Уральский регион России.

Ключевые слова: рак молочной железы, рак яичников, рак предстательной железы, ген, мутация, генетическая 
предрасположенность, этническая принадлежность, BRCA1
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Introduction. Despite the significant progress in investigation of genetic susceptibility to cancers, there are still unclear 
questions in the field of molecular epidemiology. Numerous new data obtained using modern sequencing technologies 
require large case/control studies in different populations.
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The study objective – to investigate the prevalence of BRCA1*c.5161C>T mutation in unselected breast, ovarian and pros-
tate cancer patients from Bashkortostan.
Materials and methods. In the presented study, the prevalence of the BRCA1*c.5161C>T mutation was assessed in breast 
cancer, ovarian cancer and prostate cancer patients (n = 696). The study cohorts includes individuals of Tatar and Bash-
kir ethnic origin living in Bashkortostan Republic.
Results. The BRCA1 mutation c.5161C>T was detected in patients with breast cancer, ovarian cancer and prostate cancer 
in individuals of Tatar ethnic origin with a frequency of ~1,3 % (6/449), but not in Bashkirs. This mutation was also 
detected in two individuals of control group (2/700). We conclude that the contribution of the BRCA1 mutation c.5161C>T 
to hereditary breast, ovarian and prostate cancers, is likely to be small in Bashkortostan Republic.
Conclusion. Further research will be required to investigate whether this mutation also plays a role in other populations 
of Turkic origin.
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For citation: Bermisheva М.А., Zinnatullina G.F., Gilyazova I.R. et al. Prevalence of BRCA1 c.5161C>T mutation in cancer 
patients from Bashkortostan. Uspekhi molekulyarnoy onkologii = Advances in Molecular Oncology 2021;8(4):84–93. 
(In Russ.). DOI: 10.17650/2313-805X-2021-8-4-84-93.

ВВЕДЕНИЕ
По данным проекта GLOBOCAN 2020, рак молоч-

ной железы (РМЖ) и рак яичников (РЯ) входят в де-
сятку самых распространенных онкологических забо-
леваний у женщин во всем мире [1]. Уровень 
заболеваемости РМЖ в некоторых развитых регионах 
(Австралии, Новой Зеландии, Северной Америке) по-
чти в 3 раза выше, чем в развивающихся (Южной 
и Центральной Азии, Средней и Восточной Африке) [2]. 
Кроме того, РМЖ занимает 1-е место по уровню 
смертности у женщин (15,5 % случаев смерти от рака 
в мире ежегодно) [1]. 

По данным Минздрава Республики Башкорто-
стан, злокачественные новообразования молочных 
желез диагностированы у более чем 14 тыс. жительниц 
региона. Только в 2019 г. диагноз «РМЖ» впервые уста-
новлен у 1810 женщин. В Республике Башкортостан 
в структуре заболеваемости злокачественными ново-
образованиями данное заболевание с 2011 г. занимает 
1-е место [3].

Рак яичников – гетерогенная группа заболеваний, 
которые характеризуются бессимптомным течением 
на раннем этапе развития и диагностируются на более 
распространенной стадии болезни. В отношении дан-
ной патологии отсутствуют эффективные методы ак-
тивного скрининга для выявления злокачественного 
процесса на ранних стадиях. По состоянию на 2020 г. 
в глобальном масштабе РЯ занимает 7-е место среди 
онкологических заболеваний у женщин [2]. Рак яич-
ников характеризуется худшим прогнозом течения 
заболевания по сравнению со всеми видами злокаче-
ственных новообразований репродуктивной системы 
у женщин. 

Согласно мировой статистике за 2020 г., уровень 
смертности от отданной патологии составляет 4,2 % [4]. 
Более 70 % случаев рака яичников диагнос тируются 
на III или IV стадии опухолевого процесса, при этом 
5-летняя выживаемость составляет менее 45 %. В Ре-
спублике Башкортостан отмечается тенденция к росту 
заболеваемости РЯ: с 14,3 случая на 100 тыс. женского 

населения в 2012 г. до 16,1 случая в 2020 г. В 2019 г. 
злокачественные новообразования яичников были 
диагностированы у 365 женщин [3]. Если в структуре 
смертности женщин Башкортостана злокачествен-
ные новообразования молочной железы имеют на-
ибольший удельный вес (18,4 %), то РЯ занимает 
6-е место (6,2 %).

Рак предстательной железы (РПЖ) является вто-
рым по распространенности у мужчин после рака лег-
ких и составляет 7 % от впервые установленных злока-
чественных новообразований у мужчин (15 % 
в развитых странах). Ежегодно в мире выявляется более 
1,2 млн новых случаев РПЖ. Число случаев смерти 
от данного заболевания превышает 350 000 [5]. В Рес-
публике Башкортостан за 2019 г. было выявлено 
1045 пациентов с РПЖ [3]. Риск возникновения и раз-
вития этой патологии тесно связан с семейным анам-
незом. Заболеваемость РПЖ в семьях, у членов которых 
были обнаружены злокачественные новообразования, 
считается одной из самых высоких [6].

Генетическая предрасположенность – один из важ-
 ных факторов развития онкологических заболеваний. 
Так, около 5–10 % случаев РМЖ являются наследст-
венными. Патогенные варианты в генах предрасполо-
женности к РМЖ – BRCA1 и BRCA2 – составляют лишь 
25–40 % случаев семейного РМЖ. Унаследованные 
патогенные варианты этих генов об условливают высо-
кий риск возникновения не только злокачественных 
новообразований молочных желез, но и серозной кар-
циномы яичников, маточных труб и брюшины. Риск 
развития других видов рака, таких как РПЖ, рак под-
желудочной железы, меланома, также повышается при 
наличии мутаций в генах BRCA1 и BRCA2. Патогенные 
варианты этих генов обладают высокой пенетрантнос-
тью и наследуются по аутосомно- доминантному типу. 
У гетерозиготных носителей мутации в гене BRCA1 риск 
развития РЯ на протяжении жизни выше на 39–44 %, 
РМЖ – на 55–72 % [7]. Известно, что дефекты генов 
BRCA1 и BRCA2 являются факторами риска агрессив-
ного РПЖ, а также РМЖ у мужчин. Кумулятивный 

https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/stage-3
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риск развития РПЖ к возрасту 85 лет составляет 29 % 
для носителей мутаций в гене BRCA1 и 60 % — для но-
сителей мутаций в гене BRCA2 [8].

Во многих странах скрининг на мутации в генах 
BRCA1 и BRCA2 давно перешел из исследовательской 
лаборатории в клиническую практику как рутинное 
генетическое тестирование. Паттерн молекулярных 
BRCA-изменений варьирует среди этнических групп 
и регионов, что усложняет процесс выбора подходя-
щих мутаций для тестирования. В российских лабора-
ториях часто используется ПЦР-панель (полимераз-
ная цепная реакция), позволяющая выявить 8 му-  
таций, включающих с. 5266dupС (5382insC), с. 181T>G 
(300T>G), c.4034delA (4153delA), c.1961del (2080delA), 
c.68_69del (185delAG), с. 3700_3704del (3819delGTAAA) 
и c.3756_3759del (3875delGTCT) в гене BRCA1 
и с. 5946delT (6174delT) в гене BRCA2, которая, со-
гласно ряду исследований, не отражает истинной кар-
тины распространения мутаций BRCA1/BRCA2 в раз-
ных популяциях России [9, 10]. Актуально создание 
диагностических тест-систем, включающих адапти- 

рованную для жителей РФ панель мутаций в генах, 
ассоциированных с РМЖ или РЯ.

В ходе исследования А.Г. Никитина и соавт. у па-
циенток с РМЖ и РЯ, проходивших обследование 
и лечение в Республиканском клиническом онкологи-
ческом диспансере Минздрава Республики Татар стан 
(Казань), была выявлена высокая частота мутации 
c.5161C>T в гене BRCA1 у женщин башкирского про-
исхождения [10]. Анализ данного патогенного вариан-
та в нашей группе больных РМЖ и РЯ не проводился, 
поэтому мы оценили частоту мутации c.5161C>T в гене 
BRCA1 у проживающих в Республике Башкортостан 
пациентов с BRCA-ассоциированными онкологиче-
скими заболеваниями.

Многочисленные исследования показывают, что 
генетическая структура популяций отражается на ге-
нетической архитектуре наследственных заболеваний 
[11]. В этом плане Республика Башкортостан пред-
ставляет особый интерес. В регионе проживают наро-
ды, относящиеся к разным лингвистическим группам 
и антропологическим типам и имеющие сложную 

Таблица 1. Характеристика выборки больных раком молочной железы, яичников и предстательной железы

Table 1. Characteristics of breast, ovarian and prostate cancer patients

Показатель 
Parameter

Пациенты с раком 
молочной железы 
(n = 384), абс. (%) 
Breast cancer patients 

(n = 384), аbs. (%)

Пациенты с раком 
яичников 

(n = 97), абс. (%) 
Ovarian cancer 

patients 
 (n = 97), аbs. (%)

Пациенты с раком 
предстательной железы 

(n = 215), абс. (%) 
Prostate cancer patients 

(n = 215), аbs. (%)

Возраст, лет:  
Age, years:
≤30
31–40
41–50
51–60
61–70
≥71

4 (1,0)
55 (14,3)

134 (34,9)
102 (26,6)
66 (17,2)
23 (6,0)

0 (0)
7 (7,2)

33 (34,0)
40 (41,2)
14 (14,4)

3 (3,1)

0 (0)
3 (1,4)

18 (8,4)
45 (20,9)

102 (47,4)
47 (21,9)

Этническая принадлежность: 
Ethnic group: 
татары 
tatars
башкиры 
bashkirs
метисы 
mixed origin patients

246 (64,1)

123 (32,0)

15 (3,9)

78 (80,4)

16 (16,5)

3 (3,1)

125 (58,1)

90 (41,9)

0 (0)

Семейная история рака: 
Family history: 
отягощена 
yes
не отягощена 
no
нет информации 
not available

27 (7,0)

347 (90,4)

10 (2,6)

7 (7,2)

87 (89,7)

3 (3,1)

6 (2,8)

209 (97,2)

0 (0)

Стадия: 
Stage:
I
II
III
IV

33 (8,6)
235 (61,2)
101 (26,3)

15 (3,9)

10 (10,3)
31 (32,0)
41 (42,3)
15 (15,4)

15 (6,9)
17 (7,9)
159 (74)
24 (11,2)
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историю формирования и развития. Основными эт-
ническими группами, населяющими территорию ре-
спублики, являются русские, башкиры и татары (90 % 
населения республики). В Башкортостане проживает 
около 4 млн че  ловек. Большое значение в исследова-
нии генетической эпидемиологии наследственных 
форм онкологических заболеваний имеет популяци-
онный подход.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
В исследовании приняли участие 384 пациентки 

с РМЖ, 97 больных РЯ, 215 пациентов с РПЖ 
и 700 человек без онкологических заболеваний на мо-
мент опроса и забора крови, которые составили конт-
рольную группу. Забор биологического материала 
у больных со злокачественными новообразованиями 
проводили на базе Клинического онкологического 
диспансера Минздрава Республики Башкортостан 
(Уфа), онкологического отделения городской клини-
ческой больницы № 1 (Стерлитамак), а также клини-
ки Башкирского государственного медицинского уни-
верситета (Уфа) в период с 2007 по 2021 г. Образцы 
периферической крови онкологических пациентов 
были взяты в пробирки с консервантом этилендиа-
минтетрауксусной кислоты. ДНК выделяли из лейко-
цитов крови методом последовательной фенольно- 
хлороформной экстракции.

Выборка пациентов с РМЖ, РЯ и РПЖ сформи-
рована без учета семейной истории онкологических 
заболеваний. В ходе исследования уточнялись данные 
об этнической принадлежности больных путем опро-
са и определения национальности родителей в 3 по-
колениях. В данное исследование были включены 
лица татарской и башкирской этнической принадлеж-
ности, а также метисы от смешанных браков (татары/
башкиры, татары/русские, башкиры/русские). Крат-
кая характеристика исследуемых групп представлена 
в табл. 1. Ранее в группе пациенток с РМЖ и РЯ был 
проведен анализ мутаций с. 5266dupС, с. 181T>G 
и c.4035delA в гене BRCA1 [9]. Контрольная группа со-
брана в период с 2007 по 2021 г. В нее вошли неродст-
венные практически здоровые индивиды (без онколо-
гической патологии на момент забора крови), которые 
по полу, возрасту, этнической принадлежности и тер-
ритории проживания соответствовали группе боль-
ных. Средний возраст женщин контрольной группы 
составил 46 ± 10,3 года (от 18 до 84 лет), мужчин – 
68,4 ± 7,3 года (от 40 до 82 лет).

АНАЛИЗ МУТАЦИИ
Праймеры были синтезированы в НПК «Синтол». 

Поиск мутации BRCA1*c.5161C>T выполнен методом 
ПДРФ-анализа (полиморфизм длин рестрикцион  ных 
фрагментов) с использованием эндонуклеазы рестрик-
ции Bse1I (SibEnzyme). Амплифицированный фраг  мент 
(209 п. н.) гена, содержащий мутантный аллель, после 
рестрикции не расщепляется. Все случаи наличия 

мутации в гене подтверждены прямым ресеквенирова-
нием (см. рисунок). Очищенные фрагменты ДНК сек-
венировали с использованием набора для секвенирова-
ния BigDye Terminator Cycle Sequencing Kit и гене - 
тического анализатора ABI 3500 (Applied Biosystems, 
Foster City, Калифорния, США).

РЕЗУЛЬТАТЫ
Вариант NM_007294.4: c.5161C>T (BIC-номен-

клатура — 5280C>T) в 19-м экзоне гена BRCA1 при-
водит к формированию преждевременного стоп-ко-
дона p.Gln1721Ter и синтезу укороченного белка, 
вследствие чего происходит потеря функции 
BRCA1. Вариант BRCA1*c.5161C>T является клини-
чески патогенным (ClinVar) и ассоциирован с раз-
витием злокачественных новообразований, в част-
ности РМЖ, РЯ и РПЖ.

В изученной группе пациентов с РМЖ выявлены 
3 гетерозиготных носителя BRCA1*c.5161C>T-варианта 

Детекция мутации c.5161C>T в гене BRCA1: а – определение мутации 
c.5161C>T в гене BRCA1 методом полиморфизма длин рестрикционных 
фрагментов; б – секвенирование 19-го экзона гена BRCA1 (фрагмента 
нуклеотидной последовательности ДНК). Мутация выявлена в гете-
розиготном состоянии у пациентки с раком молочной железы. Дорож-
ки 1, 3, 4, 5 – пробы с генотипом norm/norm, 2 – гетерозигота 
c.5161C>T/norm
Detection of the c.5161C>T mutation in the BRCA1 gene: a – identification of 
the BRCA1 mutation c.5161C>T using restriction fragment length polymorphism; 
б – direct sequencing of exon 19 in the BRCA1 gene. Breast cancer patient 
is heterozygous for c.5161C>T mutation. Tracks 1, 3, 4, 5 – samples with genotype 
norm/norm, 2 – heterozygote c.5161C>T/norm

а

б

1 2 3 4 5

A G G G G GT T TCG A AC C Y
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(табл. 2). У 2 из них РМЖ установлен в премено- 
паузальном возрасте (до 42 лет). Все женщины принад-
лежат к татарской этнической группе. В 1 случае у ма-
тери пробанда диагностирован РЯ, а также отягощен-
ный онкологический анамнез у других членов семьи. 
У 1 пациентки было заболевание стадии I, у 2 – стадии 
II (см. табл. 2). Опухоли не имели рецепторов к эстро-
гену, прогестерону и HER2. Во всех случаях отмечен 
высокий уровень пролиферативной активности. Как 
известно, у носительниц мутации в гене BRCA1 чаще 
всего развиваются опухоли трижды негативного РМЖ, 
характеризующегося агрессивным течением и отсутст-
вием рецепторов для терапевтического воздействия. 
Мутация определена и в группе женщин с эпителиаль-
ным РЯ. Так, у носительницы BRCA1*c.5161C>T в воз-
расте 46 лет диагностирован РЯ (гистологический тип 
– серозная карцинома высокой степени злокачествен-
ности), что свидетельствует об агрессивном течении 
опухолевого процесса. Информации об онкологиче-
ском анамнезе близких родственников данной пациен-
тки нет. Женщина принадлежит к татарской этниче-
ской группе.

В группе РПЖ выявлены 2 носителя варианта 
BRCA1*c.5161C>T – оба татарской этнической принад-
лежности. Заболевание диагностировано в возрасте 
56 и 57 лет (уровень простатического специфического 
антигена – 17,98 нг/мл и 26,4 нг/мл соответственно). 
Отягощенный онкологический анамнез у других членов 
семьи пациенты отрицают. Обоим больным выполнена 
радикальная простатэктомия. Гистологический тип опу-
холи – ацинарная аденокарцинома. По классификации 
TNM (Tumor, Nodus and Metastasis), у 1-го пациента бы-
ло заболевание T3N0M0, у 2-го – T3bN1M0; индекс Гли-
сона – 9 (5 + 4) и 8 (4 + 4) соответственно. На фоне про-
водимой терапии у больных отмечалось агрессивное 
течение заболевания.

В контрольной группе также выявлены 2 носителя 
патогенного варианта BRCA1*c.5161C>T: у 1 мужчины 
татарской этнической принадлежности в возрасте 
61 года выявлено злокачественное новообразование 
правого легкого (гистологический тип – плоскокле-
точный неороговевающий рак Т3N0M0). После ради-
кальной операции (пульмонэктомии) адъювантная 
химиотерапия не была проведена в связи с возникши-
ми послеопера ционными осложнениями. Через 2 года 
после хирургического вмешательства установлено 
прогрессирование заболевания: выявлены множест-
венные метастазы в легких, печени, костях. После 
проведения 4 курсов химиотерапии в режиме гем-
цитабин + карбоплатин получен частичный ответ 
 опу холи. Второй носитель патогенного варианта 
BRCA1*c.5161C>T – мужчина татарской этнической 
принадлежности – входил в контрольную группу, на-
ходился под динамическим наблюдением по поводу 
болезни Паркинсона. В возрасте 67 лет заболел вирус-
ной пневмонией, имеющей осложненное течение, 
которая привела к летальному исходу. За период 

наблюдения злокачественного процесса выявлено 
не было.

ОБСУЖДЕНИЕ
Ген опухолевого супрессора BRCA1 – один из клю-

чевых генов предрасположенности к развитию РМЖ 
и РЯ. Его важнейшей функцией является сохранение 
стабильности генома. Общая распространенность му-
таций зародышевой линии в гене BRCA1 у здоровых 
женщин составляет 0,11 % [12]. На сегодняшний день 
в этом гене идентифицировано множество мутаций, 
некоторые из которых обнаружены в не связанных 
близким родством семьях, а также в разных географи-
ческих регионах и популяциях. В этом случае мутация 
имеет так называемый эффект основателя и встреча-
ется с более высокой частотой в определенной попу-
ляции вследствие дрейфа генов. Мутации с эффектом 
основателя в гене BRCA1 определены у евреев ашкена-
зи, поляков, белорусов, японцев, чилийцев и др. [13–17]. 
В российской популяции также выявлены мутации, 
которые чаще встречаются у индивидов славянского 
происхождения. В настоящее время многочисленные 
исследовательские группы ведут активный поиск на-
рушений в генах, ассоциированных с онкологически-
ми заболеваниями в разных этнических группах, про-
живающих в России.

В одной из работ 2020 г. представлены данные 
о том, что мутация BRCA1*c.5161C>T часто встречается 
у пациенток с наследственным РМЖ / РЯ башкирской 
этнической принадлежности (6,9 % случаев), тогда как 
у татар ее частота снижается до 0,8 % [10]. К сожале-
нию, нет информации о размере исследуемой группы 
женщин башкирского происхождения. Мы предполо-
жили, что это была малочисленная по объему выборка, 
поэтому представленные значения частоты встречае-
мости данного мутантного варианта могут искажать 
истинную картину его распространенности в Волго- 
Уральском регионе. Татары и башкиры принадлежат 
к одной языковой группе. Они длительное время про-
живают на смежных территориях этого региона, имеют 
тесные исторические, культурные и политические кон-
такты. По данным генетических исследований, наибо-
лее близки к татарам северо- западные башкиры. Необ-
ходимо отметить, что сами башкиры различаются 
между собой и для них характерен высокий уровень 
внутрипопуляционного разнообразия, а у некоторых 
субэтнических групп четко прослеживается эффект 
основателя [18]. В Башкортостане наиболее многочи-
сленными национальными группами являются башки-
ры и татары.

Мы провели генотипирование мутации BRCA1* 
c.5161C>T у больных РМЖ, РЯ, РПЖ и здоровых ин-
дивидов татарской и башкирской этнической при-
надлежности, проживающих в Башкортостане. Гете-
розиготные носители данного варианта выявлены 
во всех 3 выборках пациентов с онкологическими 
заболева ниями (у женщин и мужчин татарской 
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этнической принадлежности): у пациентов с РМЖ – 
в 3 из 246 (1,2 %) случаев, с РЯ – в 1 из 78 (1,3 %) 
случаев, с РПЖ – в 2 из 125 (1,6 %) случаев. В выбор-
ках больных и здоровых индивидов – башкир – дан-
ная мутация не обнаружена.

Анализ данных литературы показал, что мутация 
BRCA1*c.5161C>T имеет широкий географический 
ареал (табл. 3). Одно из первых сообщений о выявлен-
ной замене 5280C>T в 19-м экзоне гена BRCA1 было 
представлено израильскими авторами: мутация выяв-
лена у женщины арабского происхождения с РМЖ 
[19]. В работе китайских исследователей эта мутация 
обнаружена у пациентки с РМЖ 32 лет, у матери ко-
торой РЯ, а у сестры – билатеральный РМЖ [20]. На-
званная мутация выявлена и у 2 пациенток с трижды 
негативным РМЖ из Германии, у 1 из них в семье 
встречался РМЖ [21]. В группах женщин молодого 
возраста с РМЖ и пациенток с РЯ из Иордании также 
был определен вариант BRCA1*c.5161C>T [22, 23]. 
Многочисленные российские исследования показали, 
что в западной части России он встречается редко [24, 
25] и его частота увеличивается в Волго- Уральском 
регионе [10, 26].

Интересным фактом стало обнаружение варианта 
BRCA1*c.5161C>T у 2 мужчин из контрольной группы. 
У 1 из них через 10 лет с момента забора биологиче-
ского материала был диагностирован рак легкого. 
Данное заболевание в основном связано с воздейст-
вием окружающей среды, особенно с курением, 
в то время как роль генетических факторов c высокой 
пенетрантностью в развитии данной патологии неиз-
вестна. В ряде исследований показано, что у носите-
лей патогенных вариантов (наследственных/сомати-
ческих) в генах BRCA1 и BRCA2 встречается рак 
легкого. Также продемонстрировано, что у пациентов 
с этим заболеванием, которые являются носителями 
мутации в генах BRCA1 и BRCA2, наблюдаются высо-
кие показатели частоты ответа на лечение (препараты 
платины) и общей выживаемости [28].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Результаты настоящего исследования показывают, 

что наличие варианта BRCA1*c.5161C>T объясняет 
около 1,3 % случаев РМЖ, РЯ и РПЖ у татар. У баш-
кир данная мутация не выявлена, что значительно 
отличается от данных, представленных в работе 
А.Г. Никитина с соавт.

Скрининг специфических мутаций в генах BRCA1 
и BRCA2, которые встречаются с высокой частотой 
в определенных группах населения, может быть не-
оценимым инструментом для выявления здоровых 
людей, которые в настоящее время не имеют онко-
логического заболевания, но находятся в группе по-
вышенного риска развития данной патологии. Важ-
но отметить, что исследования в области моле- 
кулярной эпидемиологии злокачественных ново-
образований важны не только для профилактики 
и диаг ностики, но и для выбора тактики лечения. 
Продемонстрировано, что у пациенток с BRCA-ас-
социированным РЯ применение олапариба повы-
шает общую выживаемость без прогрессирования 
и значительно снижает риск развития рецидивов. 
В одной из новых работ опубликованы результаты 
международного исследования, в котором анализи-
ровалось лечение больных РМЖ с наследственными 
BRCA-мутациями.

 Было продемонтрировано значительное снижение 
риска рецидива РМЖ у пациентов с высоким риском 
при применении препаратов, блокирующих восста-
новление ДНК опухолевых клеток. A.N.J. Trutt с соавт. 
представили результаты международного исследова-
ния по лечению BRCA-ассоциированного РМЖ 
на ранней стадии заболевания. Пациенты были ран-
домизированы после радикального лечения в 2 груп-
пы: перорального приема олапариба (PARP-ингиби-
тора) в течение года и плацебо в соотношении 1: 1. 
Терапия олапарибом в адъювантном режиме в течение 
1 года привела к значительному снижению риска раз-
вития рецидива РМЖ [29].
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