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IlepBble cHCTEMATUYECKUE HCCIEAOBAHUSA PEOPTraHU3ALMU  KIETOUHBIX
CTPYKTYp TNPHU 3JI0KaYECTBEHHBIX HOBOOOPA30BaHMIX ObLIM BBITIONHEHBI B 1890
rony D. Hanseman [4]. T. Boveri [l] BbABUHYN THUIOTE3Y O TOM, YTO
HEKOTOpbIE MU3MEHEHUS B IT€HOME OIYyXOJEBBIX KJIETOK MUMEIOT HACJEAYEMBbIii
xapaktep. B nemom B EBporie mnomyisiiMOHHAs 4dcTOTa, MyTallMil B TeHax
BRCA1 u BRCA2 coctaBisier 0,2-2%, TO ecTh 0KOJiO 2% HaceneHus: EBporbl
MOABEPKEHBI PUCKY pPa3BUTHUS HACIEICTBEHHOTO paka MOJIOYHOM >KeJe3bl
(PMIK).

Heas padorbl. lccnenoBanue pacnpoCTPAHEHHOCTH MYyTalMil TeHa
BRCA1 mpu PMX u ssuunuka (P) y sxuteneit I pogHeHckoi o01acTu.

O0bexThl U MeTOABI MccaenoBaHus. [Iposeneno ankernpoanue 1671
JKEHIIMHBI ¢ AuarHoctupoBanHbiM PMOXX'm 354 — P ¢ pacnpenenennem nx B
KJIIMHUYECKHUE TPYIIbl pUCKa. Y 226 MalUWEeHTOB U3 YKCIIA MPOAHKETUPOBAHHBIX
ObLT Mpou3BeACH 3a00p BEHO3HON KPOBHM I MOJEKYJISPHO-TEHETUYECKOTO
uccienoBanus Ha Hannuue MyTaimin'5382insC u 4145del A rena BRCAL.

Pe3yabTaTrbl M 00Cy:KIeHHe. B 3aBUCHUMOCTH OT KJIMHUYECKOIO PHUCKA
HACJIEJICTBEHHOTO paka. ObLTa BBIJEICHO 56 YEIOBEK, Y KOTOPHIX B CEMEHHOM
OHKOJIOTHUYECKOM aHaMHe3€ ObutM yka3zanus Ha Haimumune kak PMOK, tak u PSI.
N3 Hux 20 mo aHAMHECTUYECKUM KPHUTEPUSM MOXKHO ObUIO OTHECTH B TPYMILY
BBICOKOTO pHcKa U 30 B TPyNIly «IOJO3PEHUE HA HAIIMYME HACIIEICTBEHHOIO
paka». Pacrpenenenre 6oababix PMK 1 PSl B 3aBUCUMOCTH OT KJIMHHUYECKOTO
pUCKa HACJCACTBEHHOTO paka TOM Ke JIOKaJu3alluh JOCTOBEPHO HE
paznuyanock, (tadbmuupel 1 u 2). IloaToMy, y4yuThIBas, 4TO aHAIU3UPYEMbIE
MYTaUyU SBIISIOTCS ATHOJIOTHYECKUM (PaKTOPOM IPHU O00EUX JTOKATU3AIUAX, MBI
COWIM BO3MOXKHBIM OOBEIWHUTH BCEX IAIMEHTOB (BKIOYas W 56 co
CMEIIIAHHBIM PUCKOM) B OAHY TPYMIY.

Tabaunua 1. Pe3yJbTaThl OlIEHKH KJINHAYECKOT0 PUCKA HACJIEICTBEHHOT 0
paKka MOJIOYHOM KeJsie3bl y manueHTos ¢ PMK

Kiannnyeckasi rpynna pucka N %

BbICOKHI PUCK HACIEACTBEHHOIO paKa MOJOYHOM KEJE3bl 22 1,35
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Kiaunudeckas rpynmna pucka N %
[Tono3penne Ha HaTU4KE HACIEACTBEHHOTO paKa
. 327 20,10

MOJIOYHOM JKEJIe3bI
OTCyTCTBYET PUCK HACIEACTBEHHOTO paKa MOJIOYHOU

TTOIRYST P A P 1278 | 78,55
KeEJIe3bl
Bcero 1627

Tabnuua 2. Pe3ynbTarhl OLIEHKH KIIMHUYECKOTO PUCKA HACJIEICTBEHHOIO paka
AUYHUKA y TAalUEeHTOB ¢ P

Kannnyeckas rpynna pucka N %
BrIcOkmil puCK HACIEICTBEHHOTO paKa SHYHHUKA 3 0,88
ITono3peHre Ha HAIMYKE HACJIEICTBEHHOTO paKa sSIMYHUKA 90 26,31
OTCyTCTBYET PUCK HACJIEACTBEHHOTO paKa IMYHUKA 249 72,81
Bcero 342

Pacnpenenenne manuentor ¢ PMIK u PA“ mo . .rpymmam pucka 0e3 yuera
JIOKaJIM3aIliy OIyXOJIU IIPEACTaBICHO B Ta0IuIE 3.

Taoauua 3. Pe3yabTaThbl OEHKU KIMHAYECKOT0 PUCKA HACJIEICTBEHHOT 0
pPaKa IM4YHMKA U/UJIH MOJIOYHOM KeJie3bl y nauueHToB ¢ PA nan PMK

Kiannnyeckas rpynna pueka N %
Bricokuit puck HacnenactsenHoro PMXK w/unm P51 45 2,22
g}O{I[OSpCHI/IC Ha Hajn4yue Haciaencrsennoro PMOK n/ninn 453 2237
OtcyTtcTByeT puck HacieacTBeHHOro PMOK winu P51 1527 | 75,41
Bceero 2025

B 1enom nojgydeHHbIE pe3ysbTaThl COOTBETCTBYIOT JAHHBIM JAaTBIIICKUX
UCCIeoBaTeNIel, YCTAHOBUBIIUX NPHU MPOBEIEHUN TOCHUTAIBHOTO CKPUHUHTA,
YTO | KpUTepUsM OTHECEHHMs] B TPYIIY BBICOKOTO KIMHUYECKOTO pHUCKa
HacneaerseHHoro PMOK/PS otBewatoT 1,7% manueHTOB C JIHUAarHO30M pak
MOJIOYHOM kene3bl U 3,7% ¢ nuario3oM pak ssuunuka [2]. U3 149-tu manueHToB
c 'PMIK, mpomienmux MOJIEKYJISIPHO-TEHETUUECKOE OO0CIeIOBaHUE MYyTallUuM
rena BRCA1 6bun oOHapyskeHbl y 8-mu (5,37%), Bo Bcex ciyuasx 5382insC.
Cpenu 77-u o0cnen0BaHHBIX ¢ quarHo3oM PS myTtanuu ObUTH BBISIBJICHBI y 7-MH
yenoBek (9,09%), B 6-tu ciydasx 5382insC u B 2-x — 4145delA (y oxmnoro
nanueHTa ObUIM OOHApYXEHbI 00€ MyTaluu). DTU pe3ylbTaThl COBHAAAIOT C
yacTOoTOM BbIsBIAEHUs MyTanuil reHa BRCA] y manveHTOB OHKOJIOTMYECKOH
KJIMHUKK T. Purn: 3,7% — npu pake mosnouHon xene3sl U 10,7% — npu pake
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anyHuka [2]. Ilpum aHanu3e 3aBUCMMOCTH MEXAY 4YacTOTOM MyTauuid H
KJIIMHUYECKOW TPYIION prUCKa HACIECTBEHHOIO paka ObLI0 YCTaHOBJIEHO, YTO, Y
MalMueHToB ¢ BBICOKUM puckoM PMIXK w/mmu PS myranmum rena BRCALI
BBIBJISIFOTCSL B TAKOM K€ MPOLEHTE CIy4aeB, KakKk y JHUI C OTCYTCTBUEM
KJIIMHUYECKOro pucka (coorBerctBeHHO, 7,14% u 7,41%). Camas Hu3Kas
yacToTa MyTaluii HaOmomamack B TPyMNIE C TMOJO3PCHHEM HAa HaTUYHe
HacieacteeHrHoro PMOK w/umu P (5,55%).
3axuouenue. Yacrtora myranuii rena BRCA1 y sxxuteneit I'pogHeHCKOM
00JIaCTH, CTPaJAIONINX PAKOM MOJIOYHOM JKeje3bl, cocTaBiseT 5,37%, cpenu
MAIMEHTOB C AMAarHO30M pak suaauka — 9,09%. Mytanus 5382insC B 20 3x30He
BcTpeuaeTcs B 7 pa3 vaime mytanuu 4145delA B 11 sx3one. OTCYTCTBHEC CBSI3U
MEXIy CTENEHBbI0 KIMHUYECKOTO pHCKa, M YacTtorod myraruii 5382INSC wu
4145delA rema BRCAI, BeposTHO, yKa3pIBaeT Ha TO, YTO HUMCIOTCS OPYTHE
TeHETHYECKUE TIOJOMKH, HWIrparoniue OOJBIIYyI0 STHOJOFMYECKYIO pOJb B
pazButur PMIK u P4 B ananuzupyemoit nonyssiiuu. C 1EIbI0 BBISBICHUS 3THX
MOJIOMOK TIPEJICTaBIsIeTCsl 11esiecooOpa3HbiM cekBeHupoBanue rena BRCAIL y
JIUI] C BBICOKUM KJIMHUYECKUM PUCKOM Pa3BUTHS paka MOJIOYHOM >KeJe3bl U/UTN
SAMYHUKA.
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[IporpeccupoBanre XpOHUYECKUX 3a00JEBaHUU TOYEK C HapacTaHUEM
MOYEYHOU HEAOCTATOYHOCTH, TPEOYIOIIeH 3aMEeCTUTEIIbHOM MOYEUHON Teparuu
Ha TEPMUHAJIIHOM CTaJuu, SIBISETCS OJHOM W3 OCHOBHBIX MpoOiieM B
TEOPETUYECKOW U MpaKTHUeCKol Hedponoruu. B Hacrosiee BpemMsi MHOTHE
DKCIIEPUMEHTAIbHBIE U KIMHUYECKUE WCCIEN0BAaHUA IPOAECMOHCTPUPOBAIIN
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