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ИЗУЧЕНИЕ ОСОБЕННОСТЕЙ СТРУКТУРЫ И ЭКСПРЕССИИ  

ГЕНОВ BRCA1 И BRCA2 ПРИ РАКЕ МОЛОЧНОЙ ЖЕЛЕЗЫ
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Изучены частота и спектр мутаций в генах BRCA1и BRCA2. Получены данные о частоте и спектре мутаций 
в гене BRCA1, необходимые для выявления наследственной предрасположенности к раку молочной желе-
зы с целью его профилактики. Представлен материал, указывающий на возможность и целесообразность 
проведения скрининговых исследований больных РМЖ в Кыргызстане.

Ключевые слова: наследственность; рак молочной железы; мутации в генах BRCA1/BRCА2; полиморфизм генов.

На базе Научно-исследовательского института 
молекулярной биологии и медицины при Нацио-
нальном центре кардиологии и терапии при Минис- 
терстве здравоохранения Кыргызской Республики 
впервые проведена тест-система, позволяющая вы-
явить мутации в генах ВRCA1 и BRCA2, ассоци-
ированных с наследственной формой рака молоч-
ной железы у женщин кыргызской популяции. При 
наличии одной из этих мутаций в гетерозиготном 
состоянии в геноме человека, риск развития рака 
молочной железы у женщин на протяжении жиз-
ни повышается до 60–80 %, рака яичников – до 
40–60 % [1–7]. В анализ на биочипы включены  
8 мутаций, выявленных ранее на территории Рос-
сии [1, 2, 8]. Наследственная форма рака молоч-
ной железы составляет 5–10 % всех случаев этих 
заболеваний [2, 5, 7, 9, 10, 12, 13]. Молекулярно-
генетический анализ на наличие мутаций в генах 
BRCA1 и BRCA2 может проводиться всем жен-
щинам, заболевшим раком молочной железы, по-
скольку это имеет значение для выбора стратегии 
лечения (объёма хирургического вмешательства, 
определения прогноза) [12–15]. Также это исследо-
вание показано тогда, когда имеются случаи забо-
левания РМЖ в семье, так как позволяет проводить 
доклиническую диагностику. При выявлении этих 
мутаций у клинически здоровых женщин возмож-

но назначение профилактических мер (регулярное 
обследование, профилактическая макстэктомия 
и овариоэктомия, прием тамоксифена) [13–17]. 
Определение генетического полиморфизма в генах 
возможно с помощью системы биотрансформации. 
Анализ с использованием этого биочипа позволяет 
оценить эффективность работы метаболизирую-
щей ферментативной системы организма. Гены 
могут находиться в различных аллельных состоя-
ниях (вариантах), которым соответствуют белки 
с разной функциональной активностью. Каждый 
человек уникален по набору аллельных вариантов 
генов и, соответственно, набору функционально 
активных белков. Эти различия лежат в основе 
индивидуальных реакций организма на воздей-
ствие внешней среды и играют существенную роль  
в формировании различных патологических состоя- 
ний. Именно наличие у человека неблагоприят-
ных аллельных вариантов генов лежит в основе 
наследственной предрасположенности человека ко 
многим заболеваниям, а также к некоторым онко-
логическим заболеваниям. Тест-система позволяет 
определить фармакокинетический статус человека, 
т. е. его способность метаболизировать некоторые 
лекарственные средства. Такой анализ позволит 
разработать и внедрить комплекс профилактиче-
ских мер, направленных на снижение уровня он-
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кологических заболеваний в различных группах 
населения, создаст генетическую основу для фор-
мирования групп риска развития этих заболеваний. 
Такой анализ важен также для того, чтобы скор-
ректировать фармакотерапию заболеваний в зави-
симости от индивидуальных особенностей мета-
болизирующей системы организма. Потенциально 
анализ может быть проведен всем желающим без 
каких-либо ограничений.

Материалы	 и	 методы.	 Материалом нашего 
исследования явились образцы ДНК больных раком 
молочной железы, находившихся на стационарном 
лечении в отделении гинекологии и маммологиче-
ского центра НЦО МЗ КР. Данные о каждой паци-
ентке, собранные из всех возможных источников, 
заносились в специально разработанную нами фор-
мализованную карту (ФК), на основании которой 
создана компьютерная база данных. ФК заполня-
лась индивидуально на каждого пациента для по-
следующего занесения в генетический регистр. Воз-
раст пациенток колебался от 28 лет до 45. 

Результаты	 и	 обсуждение.	Нами при помо-
щи биочипов были исследованы образцы ДНК 20 
больных женщин РМЖ репродуктивного возраста 
кыргызской популяции. У каждой больной имеется 
отягощенный семейный анамнез. В данной группе 
больных мутаций не выявлено. Как было отмече-
но выше, наследственная форма рака молочной 
железы составляет 5–10 % всех случаев этих забо-
леваний, поэтому для того чтобы обнаружить ка-
кую-либо характерную мутацию необходимо про-
должить набор пациенток РМЖ. Положительные 
результаты этих исследований дадут возможность 
повысить эффективность ранней диагностики, ин-
дивидуализации специфического лечения и, воз-
можно, повышение выживаемости больных.
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