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BbIABNEHUE TEHETUYECKU OETEPMWUHWPOBAHHOTIO
PAKA MOJIOYHOMU XENE3bl  ANHHUKOB

CaBunukumn C.3., Jlanukos C.A., KysaHeuoB O.E., Kypctak U.A.,
BacuHckun B.A.

V3 «I'poxHeHCcKas o0gacTHAs KIMHAYECKask OOJIBHHUIIA,
YO «I'poIHEHCKUI TOCYIapCTBEHHBIN MEAULMHCKUI YHUBEPCUTETY,
I'ponno, Pecniybnuka benapyce

OnHuM W3 3HAUYUTENBHBIX JOCTHKEHUN MOJEKYJISIPHO-TEHETUYECKUX
WCCJIEIOBAHUI HACNEACTBEHHBIX (hopM paka mosouHoit xene3bl (PMIXX) u paka
suaHuKoB (PS) sBuiiock otkpeiTie reHoB BRCA1 u BRCA2, repMmuHaabHbIe
MyTallMd KOTOPBIX OOYCIIOBIMBAIOT HACIEACTBEHHOE TMPEAPACIOIOKEHNE K

121



HOBOOOPA30BaHUIO MOJIOYHOM JKeJe3bl U SUYHUKOB. OHAKO /10 T€HETUYECKOIrO
UCCJIEIOBAHUS TIPEICTABISIETCS 1€1eCO00pa3HbIM pa3paboTaTh U BHEIPUTH B
KIIMHUYECKYI0  TPAKTUKY KOMIUIEKCHBIX  METOAOB  BBISBICHUS JIMI[ C
HACJIEICTBEHHOW MTPENPACIIONOKEHHOCTBIO K PAKY.

Heapr wuccieqoBaHMsi: BBIBICHHE JIMII C  PUCKOM  Pa3BUTHA
HaciencreeHHoro PMJK u PS, o1bop ux sl MeauKO-T€HETHYECKOIro
oOcieoBaHUsI Y TPOBEACHUS MNPOPUIAKTUYECKUX U JAUATHOCTUYECKUX
MEPOIIPUATHH.

O0beKTHI U METOAbI UCCJIEJOBAHMSA: OOBEKTAMH HCCIICAOBaHMs OBLIH
nmanueHTsl  ['pOAHEHCKOro  OOJAacTHOTO  OHKOJIOTUYECKOTO  JUCTAHCEPa;
COCTOSIIIME HA JUCIIaHCEpHOM ydeTe mo moBoxy PMIK w/mim P “(ckpuHMHT
perucTp), Jnua, HaxoJsAIIMecs] Ha CTAallMOHAPHOM JIEYEHUH B/ OHKOJOIHYECKHUX
OTJEJICHUSAX OO0JIACTHOW KIMHUYECKOW OOJBHUIIBI C TEMHU K€ JAMArHO3aMH
(rociuTanbHBIA CKPUHHMHT), a TakXke HaceleHue [poaHeHCkol oOiactu
(TTOTYJISIITUOHHBIA CKPUHUHT).

PesyabTarsl ucciienoBanus. 110 1aHHBIM OHKOJIOTHYECKOIO PErucTpa, B
['ponnenckoit obmactu PMK B Bo3pacte mo 50 yer ©bU1 AMATHOCTUPOBAH Yy
1503 xenmuH — 310 48,9% OT yucla BCEX. JKUBBIX, COCTOSIIMX HA Y4Y€Te IO
noBoay PMX. Coueranne PMX u PS5 BbisiBieHO Y287 O0OIBHBIX, U3 KOTOPBIX
221 B Bo3pacte 10 50 ner. Ilo oTHOLIEHWIO K 0OIIEMY KOJIMYECTBY J>KUBBIX,
crtpagatomux PMIXK, sto cocrtaBnser 94% u 7,2%, cooTBeTcTBEeHHO. Pak
IPYAHOU *kene3bl ObUl JUArHOCTUPOBAH Y. 13 MyXuuH. YUHUTBIBas CTOUMOCTh U
TPYIOEMKOCTh TEHETUYECKOT 0 o0cnenoBaHus, IPEACTABIAECTCS
1eJecCO00pa3HbIM YMEHbIICHUE KOHTUHI€HA JIUL], MOJIEKAIMUX T€HETUYECKOMY
oOcienoBaHUIO. BhINONHEHHBIN, HAMU aHAIW3 CTATUCTUYECKUX JIaHHBIX,
JUTEPaTypHBIX MCTOYHUKOB, ‘@ TakKe OMNbIT padoThl JlaTellIcKOro ILEeHTpa
HACJIEJICTBEHHBIX OIYXOJNEH TMO3BOJIMI C(HOPMUPOBATh ONTUMHU3UPOBAHHBIE
KpuTeprun 0TOOpa OQJIBHBIX U MX 3/I0POBBIX POJICTBEHHUKOB, HYKIAIOIIUXCS B
reHeTH4eckoM oOcieaoBaHnu Ha Hanumuue myTtanuii reHoB BRCA1 u BRCA2, B
2 Tpynmbl TNOBBIMIEHHOIO KIMHUYECKOro pucka Bo3HMKHOBeHUsT PMOK. B
IPYIILY «BBICOKOI'O KJIMHHUYECKOTO DPHUCKA BO3HMKHOBEHHMS pPaka MOJIOYHOU
KeJe3bh» BKIIOUAIH JIMI], COOTBETCTBYIOIIUX XOTA Obl OJHOMY U3 CIIEIYIOUIUX
KPUTEPUEB: . TpU U OOJiee POJCTBEHHUKOB MEPBOW CTEMEHU POJCTBA CTPAAAIOT
PMK #/vinu PA; nanuuuve B ceMeHOM aHaMHE3€ paka TpyIHOM Kele3bl y
myxxkunf; PMXK u PS B mo0om Bo3pacte y keHumuH pojga Ashkenazi Sewish
(JTu1 eBpelicKol HAllMOHATBHOCTH, BHIXOJILIEB U3 EBpOIIbI).

Kputepun pans BKIIOYEHHA B TPYIIY «IIOAO3PEHME HA HAIUYHE
HACJIECTBEHHOTO paKa MOJIOYHOM >Keie3bl M SUYHUKa» OBbUIM CJEeAyIOIIHE:
PMX wmn PS pasBuncs y OompHOro B Bo3pacte MeHee 40 ner; nBa
POJICTBEHHHKA TEPBOM cTerneHHu pojicTBa cTpanaroT PMXK w/umm PA; nanuuue B
cemeitHoM anamHeze PMK u P y ogHoro 0osbHOTO; eqMHUYHBIN ciiydail PS B
CEeMEHHOM aHaMHe3e, eCiu marueHTka u3 poaa Ashkenazi Sewish.

CKpUHUHT OHKOJIOTUYECKOTO perucrpa OblT HampaBlieH HA BBISBICHHE
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KIIMHUYECKUX M AHAMHECTHUYECKUX IPU3HAKOB HAIWYMS HACIEICTBEHHBIX
OIYXO0JIEN MOJIOYHOM JKEJIE3bl, IMYHUKA Y JIUL, HAXOASAIIMXCS Ha JUCIIAHCEPHOM
HAOMIOZIGHUM B OOJAaCTHOM OHKOJIOTMYECKOM JIMCIIAHCEpEe IO  TOBOAY
OHKOJIOTHUYECKHUX 3a00JIeBaHU, BIIEpBbIe BhIABICHHBIX 10 2008 roaa.

B mpouecce  CKpUHHMHTa  OHKOJIOTMYECKOTO  perucrpa  ObUIM
IPOAHAM3UPOBAaHbl  KIMHUYECKHME W aHaMHeCTHYecKue gJaHHele 2054
NAlMEHTOB, U3 KOTOphIX 1406 cTpamanu pakoM MOJIOUHOW >kene3bl U 239 —
pakoM SIMYHUKOB. B pe3ynpTare yCTaHOBJIEHO, 4YTO B TIPYyHIy BBICOKOLO
KJIIMHAYECKOIO0 pHUCKAa HACJIEICTBEHHOIO paka MOJOYHOM >KeJle3bl’ MOKHO
orHect 0,64% KEHIIMH C JUAarHo30M pakK MOJIOYHOM JKeJe3bl, BIIEPBBIE
BbICTaBIeHHBIM 110 2008 roma. KputepusiM BBICOKOIO KIMHUYECKOIO pHCKA
HACJIEJICTBEHHOTO paKa SUYHHUKA OTBevanu 1,67% *KEHIWH, CTPaJalolnX 3TUM
3a0oneBanueM. [logo3peHne Ha HajaM4KMe HACIEACTBEHHOTO paka MOJIOYHOU
JKeJe3bl BbIABIEHO Y 24,68% maiueHToB, a paka suuHuka — y-34,31%.

[ocrutanbHbIM ~ CKPUHMHTOM  ObLJIO  oxBadeHO . 397  manueHToB
OHKOJIOTMUECKMX  oTAeneHud  ['pogHeHckoll  ‘©0iacTHOM  KIIMHUYECKOU
OOJBHUIIBI, Y KOTOPHIX 3a00JieBaHusI ObUIM BIIEPBHIC BBISIBICHBI Ha MPOTSHKEHUN
nocienqHux JByX Jjer. M3 218 OoNbHBIX. OMyXOJIMH MOJIOYHOM KeJIe3bl
NPU3HAKKM  BBICOKOTO  KJIMHUYECKOTO  PHCKA . HACJIEICTBEHHOIO  paka
onpenensuiichk y 10 (4,59%), nmogo3penue Ha HaJlMUME HACJIEICTBEHHOI'O paka
MOJIOYHOM xene3bl y 65 (29,81%). Bbicokuit puCK HACIEICTBEHHOIO paka
auyHuKa oOHapyxeH y 3 (3,13%), a Ho103peHue Ha HaIM4Kue HACJIeACTBEHHOTO
paka 'y 24 (25,0%) nanueHToB.

Pesynbratel ananmmza 12686 aHKET, NOJYYEHHBIX B XOJE MOMYJSIIUOHHOTO
CKPUHUHIA, CBUJIECTEIILCTBYIOT, YTQ. HOBBIIICHHBI KIMHUYECKUN PUCK pPa3BUTHS
HACJICJICTBEHHOTO paka MOJOYHOM >Kee3pl W/WiHM simaHuka mveercs y 0,86%
HaceneHuss ['pogHeHckoit (O6macTu. JlaHHbIE, TOJTyYeHHbIE B XOZIE BCEX BHUJIOB
CKpUHMHTA, BHECEHBbL B KOMIIBIOTEpHYIO Oy3y JaHHBIX JUArHOCTHYECKOM
uH(opMarmonHo-aHamTudeckon cucremsl (JIUAC).

3akuroyenne. “CKpUHUHTOBbIE METOJABl SBJISIIOTCS TEPBBIM  3TAloOM
BBISIBJICHUSL . U OTOOpa IS MEIUKO-TEHETUYECKOTO O0OCIeOBaHUSl JIMI[ C
HACJIEICTBEHHOM MPEAPACTIOI0KEHHOCTHIO K OHKOJIOTUYECKUM 3a00JIEBAHUSIM.

IlonyyeHHble JaHHBIC TMO3BOJIAIOT IUIAHUPOBATH O0BEM paboOT 1o
Aa0OpaToOpHON W MHCTPYMEHTAJIHOM  JUArHoCTUKE, MOTPEOHOCTh B
000pyAOBaHUM, peareHTax W pacXOJHBbIX MaTepuanax, HEOOXOJAMMBIX IS
HPOBEJICHUS TUCIIAHCEPU3ALMK 30POBBIX JIUI], UMEIOITUX TMOBBIIICHHBIA PUCK
Pa3BUTHS HACJIEICTBEHHBIX OITyXOJICH.

Kommiekc mnpodunakTidaeckux ¢ JAHATHOCTUYECKUX  MEPOTPHUATHH,
MPEUVIOKEHHBIX JIMI[AM C TOBBIIMICHHBIM PHUCKOM Pa3BUTUS TEHETUYECKH
JETEPMUHUPOBAHHBIX paka MOJIOYHOM JKeJie3bl W SIMYHUKOB, CHU3HUT PHUCK
BO3HMKHOBEHUS OIyXOJieH, a Takke OyIeT CcrnocoOCTBOBATh BBHISBICHUIO
HOBOOOpPa30BaHUS HA PAaHHUX CTAUAX.
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