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Введение: генетическая предрасположенность явля-
ется одной из главных причин возникновения РМЖ и РЯ. 
К генам с высокой пенентрантностью относятся BRCA 
1 и 2. Присутствие мутаций в генах BRCA1 или BRCA2 мо-
жет увеличить вероятность рака молочной железы более 
чем в 5 раз, а рака яичников — в 10–28 раз.

Профилактическая мастэктомия (МЭ) с последующей 
реконструкцией считается наиболее эффективным мето-
дом снижения риска развития РМЖ. Двусторонняя саль-
пингоовариэктомия рекомендована после 35 лет в тех 
случаях, когда беременность более не планируется.

За период с февраля 2014 г по март 2015 г. на базе 
«МНИОИ им. П. А. Герцена — филиал ФГБУ «НМИРЦ» Мин-
здрава России было проведено генетическое исследование 
450 здоровых и больных женщин, проходивших лечение.

Материалом для анализа ДНК послужила цельная пери-
ферическая кровь. Выделение ДНК проводили с помощью 
набора «ПРОБА–ГС–ГЕНЕТИКА» фирмы «ДНК-Технология».

В ходе проведенного анализ, мутация в гене BRCA1 вы-
явлена у 35 исследуемых женщин и у 2 — выявлена му-
тация в гене BRCA2. Так выявлено, что у 28 (75,7%) боль-
ной встречалась мутация 5382insC гена BRCA1, 2080delA 
гена BRCA1 — у 2 (5,4%)%, 300T/G гена BRCA1 — у 2 (5,4%), 
3819delGТAAA гена BRCA1 — у 1 (2,7%), 3875del4 гена 
BRCA1 — у 1 (2,7%), 4153delA гена BRCA1 — у 1 (2,7%), 
617delLT гена BRCA2 — у 1 (2,7%) и редкая мутация 
Asn372His гена BRCA2 — у1 (2,7%).

Из 37 женщин с мутацией в генах BRCA1, BRCA2, 21 
(56,7%) пациента проходили лечение в отделение онколо-
гии и реконструктивно-пластической хирургии молочной 
железы и кожи по поводу верифицированного диагноза 
РМЖ. Остальные 14 женщин оказались здоровыми и были 
оставлены под строгое динамическое наблюдение.

Средний возраст больных составил 42,1 года.

У 1 (4,7%) пациентки диагностирован РМЖ 0 ст, у 11 
(52,9%) — I ст., у 2 (9,5%) — IIA ст., у 1 (4,7%) — IIIA ст. У 6 
(28,6%) пациенток диагностирован первично-множествен-
ный рак. Первично-множественный метахронный рак мо-
лочных желез встретился у 3 (14,3%) больных. У 3 (14,3%) 
пациенток диагностирован первично-множественный ме-
тахронный рак молочной железы в комбинации со злока-
чественными заболеваниями следующих локализаций: у 1 
(4,7%) пациентки — рак яичников, у 1 (4,7%) — рак аналь-
ного канала, у 1 (4,7%) — рак тела матки.

По морфологическому строению опухоли наиболее 
часто диагностировался инвазивный протоковый рак 
в 81% случаях, низко дифференцированные опухоли (G3) 
у 16 (76,2%) больных, тройной негативный рак — 90,5%.

Хирургическое лечение в объеме радикальной мастэк-
томии по Маддену выполнена 8 (38,1%) пациенткам, коже-
сохранная радикальная мастэктомия с использованием 
тканевого экспандера 6 (28,5%) пациенткам, подкожная 
радикальная мастэктомия с использованием тканевого 
экспандера 6 (28,6%) пациенткам, подкожная радикальная 
мастэктомия с использованием силиконового эндопротеза 
и сетчатого имплантата 1 (4,7%) пациентки. Профилакти-
ческая мастэктомия контрлатеральной молочной желе-
зы в объеме простой мастэктомии выполнена у 3 (14,3%) 
больных, в объема коже-сохранной мастэктомии с исполь-
зованием тканевого экспандера — у 1 (4,7%), в объеме 
подкожной мастэктомии с использованием тканевого экс-
пандера — у 7 (33,4%), профилактическая лапароскопиче-
ская аднексэктомия выполнена — у 6 (28,6%).

Таким образом, с учетом результатов нашего иссле-
дования определены показания к проведению генетиче-
ского тестирования для выявления наследственной пред-
расположенности к РМЖ и РЯ является принадлежность 
пациентки к группе риска.
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