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РЕЗУЛЬТАТЫ ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ 

 

Гены Полиморфизм/мутация wt/wt wt/ variation 
variation/ 
variation 

Генотип 

Риск РМЖ 

BRCA1 

185delAG rs80357783, 300TG rs28897672, 
4153delA rs80357711, 5382insC rs80357906, 
3875del4 rs80357868, 2080delA rs80357522, 
3819del5 rs80357609 

   wt/wt 

BRCA2 6174delT rs80359550    wt/wt 

CHEK2 1100delC rs555607708    wt/wt 

BLM c. 1642C>T Q548X rs200389141    C/C 

Риск рака яичников 

PGR c.1978G>T rs1042838    C/C 

Метаболизм стероидных гормонов 

ESR1 T>C Intron variant rs2234693    T/Т 

ESR2 453-351A>G rs9340799    А/А 

ESR2 С>T rs4986938    T/Т 

Соединительная ткань 

MMP1 (WTAPP1) -1719del, n/a (G>GG) rs1799750    1G/1G 
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ОБЩАЯ ИНФОРМАЦИЯ 
Самым частым онкологическим заболеванием, диагностируемым у женщин, является рак молочной железы. Рак яичников 
является основной причиной смертельных исходов вследствие бессимптомного течения заболевания на ранних стадиях. 
Существуют мутации в генах BRCA1 и BRCA2, наличие которых повышает риск развития рака молочной железы и рака яичников. 
 

В мире ежегодно регистрируется более 1 млн. случаев рака молочной железы (РМЖ), а в РФ более 50 тыс. Летальность на 1-м 
году после установления диагноза составляет почти 13%. Эффективность лечения выше при выявлении на ранних стадиях 
заболевания, поэтому своевременная диагностика может привести к снижению числа неблагоприятных исходов. 
 
Примерно 5-10% всех случаев РМЖ и рака яичников являются наследственными и их развитие может быть связано с мутациями в гене BRCA1. 
 

BRCA1-ассоциированный рак молочной железы характеризуется более высокой степенью злокачественности, чем 
спорадический и чаще приводит к развитию эстроген- и прогестерон-отрицательных опухолей, но также характеризуется 
более выраженным положительным ответом на проводимое лечение. 
 

Патологический полиморфизм в гене BRCA1 повышает также риск развития рака яичников, желудка, толстой кишки, эндометрия, 
поджелудочной железы, мочевого пузыря, опухолей головы и шеи, желчевыводящих путей, а также возникновения меланомы. 
Ген BLM кодирует белок из семейства геликаз, отвечающий за репарацию ДНК. 
 

На основании базы данных ExAC, распространённость патогенных мутаций в гене BLM составляет 0,11%. Тем не менее, в 
определённых группах населения, например, у евреев-ашкенази, частота носительства может достигать 1%. Считается, что на 
пенетрантность мутантных аллелей гена BLM могут влиять другие генетические факторы и/или факторы окружающей среды. 
 

Две мутации в гене BLM вызывают редкое аутосомно-рецессивное заболевание, синдром Блума. Это заболевание 
характеризуется выраженной задержкой роста, характерной эритемой кожи, повышенной чувствительностью к солнцу, 
бесплодием, иммунодефицитом и, что наиболее примечательно, выраженной предрасположенностью к широкому спектру 
различных злокачественных новообразований. 
 

Носители только одной мутации в гене BLM имеют нормальный фенотип, хотя некоторые лабораторные тесты иногда выявляют 
у них признаки геномной нестабильности. Гетерозиготные мутации связаны с повышенным риском развития рака молочной 
железы и колоректального рака. 
 

BLM-гетерозиготность имеет тенденцию быть более распространённой в случаях РМЖ, характеризующихся клиническими 
признаками наследственного заболевания, такими как семейный анамнез первой степени, раннее начало и двусторонние 
опухоли. 
 

Мутация Q548X является мутацией потери функции гена, она была описана ранее в реестре мутаций синдрома Блума 
и считается мутацией славянского происхождения. 
 
Ген CHEK2 кодирует фермент чекпоинт-киназу 2, которая участвует в контроле клеточного цикла, блокируя клетки в фазе G1 в 
ответ на повреждения ДНК, и выступает как супрессор злокачественной трансформации клеток. 
 

Мутации гена CHEK2 характерны для рака молочной железы. Наследственная форма составляет более трети случаев всех 
заболеваний раком молочной железы в возрасте до 30 лет. Средний возраст заболевания, вследствие наследуемых мутаций в 
генах BRCA1 и BRCA2, находится в интервале 40 - 50 лет. 
 

Выявление мутации свидетельствует о высоком риске указанных заболеваний. Генетическое тестирование на мутации в гене 
CHEK2 и генах BRCA1 и BRCA2 обеспечит раннее обнаружение заболевания и эффективное лечение. 
 

ПОКАЗАНИЯ К НАЗНАЧЕНИЮ ИССЛЕДОВАНИЯ: 
 

• Наличие в семье заболевших раком молочной железы или яичников. 

• Выявление риска развития рака молочной железы. 

• Рак груди или предстательной железы у мужчин в семье. 

• Наличие в семье других онкологических заболеваний. 



 

КРАТКИЕ РЕЗУЛЬТАТЫ 
- По данному исследованию патологических мутаций не выявлено. 
Существуют другие гены, которые могу вызывать наследственный РМЖ и яичников: PALB2, ATM, BRIP1, TP53, PTEN, STK11, CDH1, NBN, 
BARD1, MLH1, MRE11, MSH2, MSH6, MUTYH, PMS1, PMS2, RAD50, RAD51C. 

 

СУММАРНЫЙ ОТЧЕТ ПО РЕЗУЛЬТАТАМ МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОГО АНАЛИЗА 
 

Генетический риск Пониженный Средний Повышенный Высокий 

Рак молочной железы и яичников 

Рак молочной железы и яичников 
(наследственный) 

    

Гормонозависимые новообразования (на фоне 
приема КОК и ГЗТ) 

    

Триггерные факторы онкологических процессов 

Гормональные препараты     

 
ИНТЕРПРЕТАЦИЯ РЕЗУЛЬТАТОВ ИССЛЕДОВАНИЯ 
 

Ген 
Ваш 

генотип 
Физиологическая функция 

кодируемого белка Интерпретация (ассоциировано с) 

BRCA1 wt/wt 

Ген кодирует ядерный фосфопротеин, который играет 
роль в поддержании стабильности генома, а также 
действует как супрессор опухолей. Аллель риска 
ассоциирован с раком молочной железы, раком 
яичников, семейной историей раковых заболеваний, 
повышением риска онкологических заболеваний при 
приеме пероральных контрацептивов. 

Популяционный вариант 

BRCA2 wt/wt 

Ген кодирует аминокислотную последовательность 
ядерного белка, который участвует в регуляции репарации 
(повреждения) ДНК и размножения клеток. В интактном 
(немутантном) состоянии ген BRCA2 выступает в качестве 
супрессора опухоли и обеспечивает целостность генома. 
Мутации гена BRCA2 приводят к хромосомной 
нестабильности и злокачественной трансформации 
клеток 
молочной железы, яичников и других органов. 

Популяционный вариант 

CHEK2 
rs555607708 

wt/wt 

Ген кодирует фермент чекпоинт-киназу 2, которая 
принимает участие в контроле клеточного цикла, вызывая 
блокирование клетки в фазе G1 в ответ на повреждения 
ДНК, и выступает как супрессор злокачественной 
трансформации клеток. 

Популяционный вариант 

BLM 
rs200389141 

wt/wt 

Ген кодирует белок, который относится к классу RecQ-
хеликаз, участвует в поддержании стабильности генома и 
репарации ДНК. В случае гомозиготного носительства 
мутаций в гене BLM развивается редкое аутосомно-
рецессивное заболевание - синдром Блума. 

Популяционный вариант 



 

 

ESR1 
rs2234693 

T/Т 

Ген кодирует рецептор эстрогена, активированный 
лигандом, транскрипционный фактор, состоящий из 
нескольких доменов, важных для связывания гормонов, 
связывания ДНК и активации транскрипции. Белок 
локализуется в ядре, где он может образовывать 
гомодимер или гетеродимер с рецептором эстрогена 2 
типа. Эстроген и его рецепторы необходимы для 
полового развития и репродуктивной функции, но также 
играют определенную роль в других тканях, таких как кости. 
Рецепторы эстрогена также участвуют в патологических 
процессах, включая рак молочной железы, рак 
эндометрия и остеопороз.  

Популяционный вариант с более низким риском 
развития эндометриоза, 
среднепопуляционным риском развития рака 
эндометрия. ESR1 

rs9340799 
А/А 

ESR2 
rs4986938 

Т/Т 

Ген кодирует член семейства рецепторов эстрогена и 
суперсемейства транскрипционных факторов ядерных 
рецепторов. Изменение количества рецепторов приводит 
к нарушению действия женских половых гормонов в 
организме. Заболевания, связанные с рецептором 
эстрогенов, включают 
дисгенез яичников и рак щитовидной железы, семейный 
медуллярный рак. 

При данном варианте гена возможно снижение 
риска развития рака молочной железы 
(протективный эффект). 

PRG 
rs1042838 

С/С 

Ген кодирует член суперсемейства стероидных 
рецепторов. Кодируемый белок опосредует 
физиологические эффекты прогестерона, который играет 
центральную роль в репродуктивных событиях, связанных 
с установлением и поддержанием беременности. 
Стероидные гормоны и их рецепторы участвуют в 
регуляции экспрессии генов эукариот и влияют на 
клеточную пролиферацию и дифференцировку в тканях-
мишенях. Заболевания, связанные с рецептором 
прогестерона, включают резистентность к прогестерону и 
миому. 

Популяционный вариант, не предрасполагающий 
к повышению риска развития заболевания (не 
выявлено дополнительного фактора риска рака 
яичников и эндометрия). Не выявлено фактора 
риска развития мигренеподобных головных 
болей у женщин. 

MMP1 
rs1799750 

1G/1G 

Ген кодирует фермент коллагеназу, которая расщепляет 
белки межклеточного матрикса (коллагены 1-3, 7, 10 
типов) в процессах эмбриогенеза, ремоделирования 
тканей, метастазирования, воспалительных процессах. 
Продукция данного фермента активируется 
табакокурением и воздействием ультрафиолета. 

Популяционный вариант 

 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ: 
По исследованным генетическим локусам значимых изменений не выявлено.  
 

СРЕДНЕПОПУЛЯЦИОННЫЙ РИСК: 
• не выявлено мутаций, связанных с раком молочной железы и яичников; 

• не выявлено дополнительного фактора риска рака яичников и эндометрия; 

• не выявлено фактора риска развития мигренеподобных головных болей у женщин. 

 

Описанные признаки (заболевания) относятся к многофакторным состояниям. Выявленные генетические маркеры не 

являются диагностическими критериями каких-либо заболеваний. 

Заключение дано на основании проанализированных генетических маркеров. Другие генетические и не генетические 

факторы могут влиять на риск оцененных признаков. 

 

РЕКОМЕНДАЦИИ: 
Консультация лечащего врача по результатам исследования. 

 

АНАЛИЗ ПРОВОДИЛИ: 

 
   
 Врач-генетик: 

             
                                                             

 

 
Севостьянова А. М.  

   Врач лабораторный генетик: 
 
 

            Обухова О. Ю. 

  


