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Весьма значимый вклад в неблагоприятные демографические тенденции вносит рак органов женской репродуктив-
ной системы (РОЖРС), включая рак молочной железы, яичников, эндометрия. Заболеваемость и смертность от 
этих новообразований стремительно растут. 5–10% больных РОЖРС наследуют от родителей мутации в генах, 
обусловливающих предрасположенность к этим новообразованиям. Вероятность развития рака у здоровых род-
ственниц этих больных (сестер, дочерей) может достигать 100%. Вместе с тем доказано, что наследственная 
предрасположенность не является фатальной неизбежностью развития рака. Определенные диагностические 
и лечебно-профилактические меры могут обеспечить как его выявление в ранних стадиях, а значит, и успех в лече-
нии, так и предупреждение его развития. Для этого необходимо создание в практическом здравоохранении целост-
ной системы единства первичной, вторичной и третичной профилактики наследственного рака. 
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Вве де ние
В кон це ХХ ве ка рак ор га нов жен ской ре про дук тив-

ной си с те мы (РОЖРС), вклю чая рак мо лоч ной же ле зы 
(РМЖ), рак яич ни ков (РЯ) и рак эн до ме т рия (РЭ), стал 
од ним из глав ных фак то ров от ри ца тель ных де мо гра фи че-
с ких тен ден ций во всем ми ре. В Рос сии за пе ри од с 1990 
по 2000 го ды при рост стан дар ти зо ван ных по ка за те лей 
за бо ле ва е мо с ти РМЖ со ста вил 32,5%, РЭ — 28%, РЯ — 
12%. Столь пе чаль ные ста ти с ти че с кие тен ден ции оп ре де-
ля ют про фи лак ти ку РОЖРС как при ори тет ное на прав ле-
ние в здра во о хра не нии всех стран ми ра. 

По мне нию экс пер тов ВОЗ, име ю щи е ся се го дня зна-
ния поз во ля ют пре ду пре дить, по мень шей ме ре, од ну 
треть еже год но ре ги с т ри ру е мых слу ча ев зло ка че ст вен-
ных но во об ра зо ва ний. Это по ло же ние ка са ет ся преж де 
все го лиц с на след ст вен ным он ко ри с ком. 

Как из ве ст но, 10–18% боль ных РОЖРС стра да ют 
се мей ны ми и на след ст вен ны ми фор ма ми этих но во об ра-
зо ва ний. В кон це ХХ ве ка бы ли от кры ты и кло ни ро ва ны 
ге ны (BRCA1, BRCA2, CHEK2, ТР53, MLH1, MSH2 и др.), 
гер ми наль ные му та ции в ко то рых обус лов ли ва ют на след-
ст вен ную пред рас по ло жен ность к этим ви дам ра ка. Ге не-
ти че с кий риск раз ви тия ана ло гич ных за бо ле ва ний для 

бли жай ших род ст вен ни ков та ких боль ных (се с тер, до че-
рей) со став ля ет 50%, что у боль шин ст ва мо жет до сти гать 
100% ве ро ят но с ти его ре а ли за ции. Это об сто я тель ст во 
тре бу ет не за мед ли тель ной ор га ни за ции спе ци а ли зи ро-
ван ной ме ди ко-ге не ти че с кой по мо щи весь ма зна чи тель-
но му по чис лен но с ти кон тин ген ту жен ско го на се ле ния, 
пред став ля ю щей со бой един ст во трех форм про фи лак ти-
ки ра ка: пер вич ной, вто рич ной и тре тич ной. 

Для со зда ния и эф фек тив ной ра бо ты спе ци а ли зи ро-
ван ных ге не ти че с ких кон суль та ций не об хо ди ма тес ная 
связь с прак ти че с ки ми вра ча ми, ко то рые, к со жа ле нию, 
еще не ос ве дом ле ны об осо бен но с тях это го ви да ме ди-
цин ской по мо щи. В ста тье пред став ле ны обоб щен ные 
дан ные ми ро вой ли те ра ту ры, вклю чая соб ст вен ные ис сле-
до ва ния, да ю щие в до ступ ной фор ме лю бо му вра чу пол-
ное пред став ле ние о со вре мен ных до сти же ни ях и пер-
спек ти вах в ре ше нии про бле мы ран ней ди а гно с ти ки 
и про фи лак ти ки на след ст вен но го РМЖ, РЯ и РЭ. 

Об щие по ня тия о ге не ти че с ких 
ме ха низ мах кан це ро ге не за
Кан це ро ге нез — мно го фак тор ный и мно го ста дий-

ный про цесс, вклю ча ю щий в се бя цепь ге не ти че с ких 
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и эпи ге не ти че с ких по вреж де ний клет ки, при во дя щих 
в ко неч ном ито ге к вы клю че нию ме ха низ мов от ве та клет-
ки на нор маль ные рос то вые ог ра ни че ния со сто ро ны 
ор га низ ма-хо зя и на. Вна ча ле клет ка на кап ли ва ет раз лич-
ные ге не ти че с кие из ме не ния (му та ции) вслед ст вие хро-
мо сом ных пе ре ст ро ек, амп ли фи ка ций, то чеч ных му та ций 
или ви рус ной ин те г ра ции. Эти со бы тия спо соб ст ву ют 
пре вра ще нию нор маль ных ге нов (про то он ко ге нов) в он ко-
ге ны. До ста точ но из ме не ния (му та ции) од но го ал ле ля 
про то он ко ге на, что бы он пре вра тил ся в он ко ген. 

Про то он ко ге ны в нор ме вы пол ня ют клю че вые функ-
ции ре гу ля ции кле точ ной про ли фе ра ции, сти му ли руя 
эти про цес сы. Про ти во по лож ную функ цию вы пол ня ют 
ге ны-су прес со ры, так на зы ва е мые «ан ти он ко ге ны». 
Имен но эти се мей ст ва ге нов под вер же ны раз лич ным 
ге не ти че с ким по лом кам, ко то рые, в свою оче редь, мо гут 
стать при чи ной бес кон т роль но го раз мно же ния клет ки. 
Он ко ге ны ве дут се бя как до ми нант ные транс фор ми ру ю-
щие ге ны, а ге ны-су прес со ры, на про тив, как ре цес сив-
ный при знак, про яв ля ясь толь ко в го мо зи гот ном со сто я-
нии. К на ру ше нию про ли фе ра ции и диф фе рен ци ров ки 
клет ки мо жет при ве с ти инак ти ва ция обо их ал ле лей 
го мо ло гич ных ге нов-су прес со ров.

Про цесс кан це ро ге не за про хо дит 5 ста дий.
Ста дия 1. Пер вич ная му та ция ге на, ко то рая ак ти ви-

зи ру ет рос то вые фак то ры, сти му ли ру ю щие де ле ние 
клет ки и да ю щие ей ме та бо ли че с кое пре иму ще ст во, 
а так же инак ти ви ру ет функ ции ан ти он ко ге нов и дру гие 
ге не ти че с кие струк ту ры, от ве ча ю щие за кон троль над 
клет кой со сто ро ны дру гих кле ток.

Ста дия 2. Се лек тив ный рост кло на из од ной клет ки, 
по лу чив шей в ре зуль та те пер вич ной му та ции рос то вые пре-
иму ще ст ва и под вер жен ность по сле ду ю щим му та ци ям.

Ста дия 3. Се лек ция кле ток, по лу чив ших рос то вые 
пре иму ще ст ва, спо соб ст ву ю щая пе ре хо ду от до б ро ка че-
ст вен ной ги пер пла зии тка ней к ав то ном но му зло ка че ст-
вен но му рос ту.

Ста дия 4. По яв ле ние мно же ст вен ных зло ка че ст-
вен ных кло нов в ре зуль та те до пол ни тель ных ген ных 
му та ций, обес пе чи ва ю щих еще боль шую ав то но мию от 
кон тро ли ру ю ще го дей ст вия гор мо нов и рос то вых фак-
то ров.

Ста дия 5. По яв ле ние сверх чув ст ви тель но с ти зло ка-
че ст вен ных кле ток к до пол ни тель ным ген ным му та ци-
ям, ко то рые поз во ля ют при об ре тать им свой ст ва ин ва-
зии и ав то ном но го ме та ста зи ро ва ния.

Фак то ры, вы зы ва ю щие ген ные му та ции, ко то рые, 
в свою оче редь, при во дят к ма лиг ни за ции клет ки, на зы-
ва ют кан це ро ге на ми. Су ще ст ву ет не сколь ко клас сов кан-
це ро ге нов: 
● наследственные генетические дефекты, обусловли-
вающие различные наследственные синдромы, ассо-
циированные с развитием злокачественных новообра-
зований; 
● ксенобиотики: промышленные, профессиональные, 
бытовые вредности (асбестовые волокна, бензолы, табак, 
алкоголь);
● хроническое воспаление (неспецифический язвенный 
колит и др.);

● ятрогенные факторы (цитостатики, облучение, эстро-
гены и др.);
● ионизирующая радиация;
● естественные пищевые загрязнители (токсины плесе-
ней, грибы и др.).

Об щие по ня тия о на след ст вен ном 
и спо ра ди че с ком ра ке
О воз мож ном су ще ст во ва нии на след ст вен ных форм 

ра ка впер вые пред по ло жил А. Warthin еще в 1913 го ду. 
Он опи сал четыре се мьи, в ко то рых рак же луд ка на блю-
дал ся в пя ти по ко ле ни ях в со от вет ст вии с се г ре га ци ей 
про сто го мен де ли ру ю ще го при зна ка. Ав тор впер вые 
ввел спе ци аль ный тер мин в от но ше нии та ких слу ча ев — 
«ра ко вая се мья». 

В 40–50-х го дах ХХ в. ко ли че ст во пуб ли ка ций, кон-
ста ти ру ю щих факт се мей ной аг ре га ции ра ка, как од ной 
и той же, так и раз ных ана то ми че с ких ло ка ли за ций, 
за мет но уве ли чи лось. Не ко то рые кли ни ци с ты ин ту и тив-
но рас це ни ва ли по доб ные си ту а ции как по ка за ние для 
про фи лак ти че с кой опе ра ции у не по ра жен ных чле нов 
се мьи. На при мер, вы пол ня лась ма с тэк то мия или оо фо-
рэк то мия здо ро вым жен щи нам, до стиг шим воз ра с та 
35 лет и имев шим де тей, чьи ма те ри и/или се с т ры стра-
да ли ра ком мо лоч ной же ле зы или яич ни ков. Иногда та кая 
про це ду ра дей ст ви тель но оп рав ды ва ла се бя, по сколь ку 
поз во ля ла вы явить на чаль ные при зна ки ма лиг ни за ции 
в уда лен ных ор га нах. 

В эти же го ды был ус та нов лен на след ст вен ный 
ха рак тер ред ких син д ро мов, пред рас по ла га ю щих к раз-
ви тию зло ка че ст вен ных но во об ра зо ва ний: Гард не ра, 
Ко у де на, Пейт ца-Егер са, не во ид-ба заль нок ле точ ной кар-
ци но мы, ней ро фи б ро ма то за и др.

Ана ли зи руя на коп лен ные све де ния, лишь не ко то-
рые ав то ры от ста и ва ли мне ние о су ще ст во ва нии на след-
ст вен но го пред рас по ло же ния к зло ка че ст вен ным но во-
об ра зо ва ни ям. Боль шин ст во же ис сле до ва те лей объ яс-
ня ли фе но мен «ра ко вой се мьи» как ста ти с ти че с кий 
ар те факт, свя зан ный с из би ра тель но с тью со об ще ний. 
С их точ ки зре ния, се мей ная аг ре га ция ра ка в не ко то-
рых се мь ях про ис хо дит слу чай но из-за ши ро кой рас про-
ст ра нен но с ти зло ка че ст вен ных но во об ра зо ва ний в по пу-
ля ции или вли я ния оп ре де лен ных вну т ри се мей ных фак-
то ров и ни как не свя за на с на след ст вен но с тью. 

Для вы яс не ния во про са об ис тин ной ро ли на след ст-
вен ных фак то ров в про ис хож де нии зло ка че ст вен ных 
но во об ра зо ва ний тре бо ва лись спе ци аль ные ге не ти че с-
кие ис сле до ва ния, ко то рые бы ли про ве де ны в 60–90-х 
го дах ХХ в. В ре зуль та те ана ли за ты сяч ро до слов ных 
бы ло по ка за но, что в се мь ях про бан дов, стра да ю щих 
ра ком оп ре де лен ных ло ка ли за ций, ана ло гич ные опу хо ли 
встре ча ют ся в 3–4 ра за ча ще, чем в об щей по пу ля ции 
или кон троль ной груп пе. 

В 1972 г. Knudson A. и Strong I. вы дви ну ли ги по те зу 
о мно го сту пен ча том му та ци он ном про цес се, ле жа щем 
в ос но ве ма лиг ни за ции клет ки. На ос но ве ана ли за дан-
ных ли те ра ту ры о дет ских эм б ри о наль ных но во об ра зо-
ва ни ях ав то ры при шли к вы во ду, что опу хо ли од ной 
и той же ло ка ли за ции мо гут быть на след ст вен ны ми 
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и не на след ст вен ны ми (спо ра ди че с ки ми), по сколь ку пер-
во на чаль ная му та ция, не об хо ди мая для ини ци а ции кан це-
ро ге не за, мо жет про изой ти как в по ло вой (гер ми наль ной), 
так и в со ма ти че с кой клет ке. Гер ми наль ная му та ция 
с боль шой ве ро ят но с тью мо жет быть унас ле до ва на и при-
сут ст во вать во всех со ма ти че с ких клет ках по том ков. 
Со ма ти че с кая же му та ция унас ле до ван ной быть не мо жет. 
Ав то ры пред по ло жи ли, что гер ми наль ная му та ция обус-
лов ли ва ет на след ст вен ное пред рас по ло же ние к воз ник но-
ве нию зло ка че ст вен ной опу хо ли, од на ко для ма лиг ни за-
ции клет ки един ст вен но го му та ци он но го со бы тия недо-
ста точ но. Не об хо ди ма как ми ни мум еще од на му та ция, 
ко то рая долж на про изой ти в том же ал ле ле го мо ло гич ной 
хро мо со мы, что и пер во на чаль ная, но уже на уров не со ма-
ти че с кой клет ки — зи го ты или «пост зи го ты». Спу с тя 
11 лет ги по те за о не об хо ди мо с ти двух му та ций для ма лиг-
ни за ции клет ки бы ла под тверж де на в экс пе ри мен те. 

К на сто я ще му вре ме ни до ка за но, что опу хо ли прак-
ти че с ки всех ана то ми че с ких ло ка ли за ций мо гут быть 
на след ст вен ны ми и не на след ст вен ны ми (спо ра ди че с ки-
ми). На след ст вен ные фор мы ра ка со став ля ют 5–10% от 
всех слу ча ев ра ка кон крет ных ло ка ли за ций. В ос но ве их 
про ис хож де ния ле жат гер ми наль ные ген ные му та ции, 
ко то рые мо гут пе ре да вать ся из по ко ле ния в по ко ле ние 
как про стой мен де ли ру ю щий при знак. 

На след ст вен ные опу хо ли про яв ля ют тен ден цию 
скап ли вать ся в се мь ях — от сю да и тер мин «се мей ный 
рак». Око ло 18% здо ро вых лиц име ют двух и бо лее род-
ст вен ни ков, по ра жен ных ра ком. Од на ко не во всех та ких 
се мь ях опу хо ли име ют на след ст вен ный ха рак тер. В не ко-
то рых се мь ях рак мо жет «скап ли вать ся» и слу чай но. 

К на сто я ще му вре ме ни чет ко иден ти фи ци ро ван 
на след ст вен ный опу хо ле вый фе но тип, ко то рый мож но 
оп ре де лить по сле ду ю щим при зна кам:
● мо ло дой воз раст па ци ен тов ко вре ме ни кли ни че с ко го 
про яв ле ния опу хо ли;
● пер вич но-мно же ст вен ное по ра же ние раз ных ор га нов;
● дву сто рон нее по ра же ние пар ных ор га нов;
● мен де лев ский тип на сле до ва ния.

Сле ду ет от ме тить, что не все эти при зна ки мо гут 
встре чать ся од но вре мен но. Воз мож ны боль шие ва ри а-
ции в их про яв ле нии да же сре ди чле нов од ной се мьи. 
Тем не ме нее, без уче та этих кар ди наль ных при зна ков 
рас поз на ва ние на след ст вен ных форм ра ка не пред став-
ля ет ся воз мож ным. 

Клас си фи ка ция се мей но го (на след ст вен но го) 
РОЖРС 
К на сто я ще му вре ме ни иден ти фи ци ро ва но 8 на след-

ст вен ных син д ро мов, про яв ля ю щих ся се мей ной пред-
рас по ло жен но с тью к воз ник но ве нию РОЖРС. Три из 
них про яв ля ют ся се мей ной пред рас по ло жен но с тью 
к ра ку од ной и той же ло ка ли за ции: 
● се мей ный РЯ;
● се мей ный РЭ;
● се мей ный РМЖ.
Пять син д ро мов ха рак те ри зу ют ся си с тем ной пред рас по-
ло жен но с тью к воз ник но ве нию РМЖ, РЯ, РЭ и ра ка дру-
гих ло ка ли за ций:

● син д ром се мей но го РМЖ/РЯ;
● син д ром се мей но го РМЖ/РЯ/РЭ;
● син д ром се мей но го РМЖ/РЭ/РЯ/ра ка тол стой киш ки 
(син д ром Lynch2); 
● син д ром се мей но го РМЖ/РЭ/ра ка ор га нов же лу доч но-
ки шеч но го трак та/ра ка лег ких;
● син д ром се мей но го РЭ/ра ка ор га нов же лу доч но-ки шеч-
но го трак та.

К на след ст вен ным фор мам так же от но сит ся РОЖРС 
у лиц с на след ст вен ны ми син д ро ма ми: Пейт ца Егер са, 
Гард не ра, Ко у де на (мно же ст вен ные га мар то мы), ба заль-
но-кле точ но го не ву са, ней ро фи б ро ма тоза.

Все ука зан ные ва ри ан ты на след ст вен но го РОЖРС 
яв ля ют ся ге не ти че с ки ге те ро ген ны ми с точ ки зре ния 
кон крет ных ген ных де фек тов, ле жа щих в ос но ве их про-
ис хож де ния. 

Мо ле ку ляр но-ге не ти че с кие ас пек ты 
на след ст вен но го РОЖРС
Од ним из зна чи тель ных до сти же ний мо ле ку ляр но-ге-

не ти че с ких ис сле до ва ний на след ст вен ных форм ра ка яич-
ни ков и мо лоч ной же ле зы яви лось от кры тие ге нов BRCA1 
(Breast Сancer Associated gene) и BRCA2, гер ми наль ные 
му та ции ко то рых обус лов ли ва ют на след ст вен ное пред-
рас по ло же ние к этим но во об ра зо ва ни ям. 

Ген BRCA1 был вы де лен в 1994 г. в об ла с ти хро мо со-
мы 17q21. Спу с тя два го да был кло ни ро ван вто рой ген — 
BRCA2 в об ла с ти хро мо со мы 13q12. Пер во на чаль но по те-
ри нор маль ных (не му ти ро ван ных) ал ле лей уча ст ков хро-
мо сом, со дер жа щих ге ны BRCA1 и BRCA2, бы ли вы яв ле-
ны в об раз цах тка ней опу хо лей мо лоч ной же ле зы и яич ни-
ков, по лу чен ных от боль ных чле нов се мей с син д ро ма ми 
се мей но го ра ка мо лоч ной же ле зы и се мей но го ра ка яич ни-
ков и мо лоч ной же ле зы. Эти на ход ки поз во ли ли клас си фи-
ци ро вать эти ге ны как ге ны-су прес со ры опу хо ли в со от-
вет ст вии с ги по те зой Кнуд со на.

К на сто я ще му вре ме ни по лу че на су ще ст вен ная 
ин фор ма ция о струк ту ре и функ ции ге нов BRCA1 
и BRCA2. В ча ст но с ти, ус та нов ле но, что они уча ст ву ют 
в кон тро ле це ло ст но с ти ге но ма. По те ря та кой ро ли 
вслед ст вие инак ти ва ции ге на мо жет быть клю че вым 
со бы ти ем, при во дя щим к хро мо сом ной не ста биль но с ти 
и зло ка че ст вен ной транс фор ма ции клет ки. 

В на сто я щее вре мя иден ти фи ци ро ва но бо лее 800 му та-
ций, об на ру жи ва е мых во всех уча ст ках ге нов BRCA1 
и BRCA2. Вы яв ле ны по пу ля ци он ные осо бен но с ти рас про-
ст ра нен но с ти оп ре де лен ных му та ций. Боль шин ст во ав то-
ров при шли к за клю че нию, что гер ми наль ные му та ции 
ге нов BRCA1 и BRCA2 обус лов ли ва ют пред рас по ло жен-
ность к ра ку мо лоч ной же ле зы и яич ни ков в 80–90% при 
двух син д ро мах — син д ро ме се мей но го ра ка мо лоч ной 
же ле зы и син д ро ме се мей но го ра ка мо лоч ной же ле зы/яич-
ни ков. Так же ус та нов ле но, что в се мь ях с му та ци я ми ге на 
BRCA1 по вы ше на ве ро ят ность по яв ле ния ра ка яич ни ков, 
в то вре мя как му та ции ге на BRCA2 ха рак тер ны для се мей 
с за бо ле ва ни я ми толь ко ра ком мо лоч ной же ле зы.

Вме с те с тем вы яс ни лось, что гер ми наль ные му та-
ции BRCA1 и BRCA2 не объ яс ня ют весь спектр на след-
ст вен ных форм ра ка ор га нов жен ской ре про дук тив ной 
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си с те мы. У 20–55% боль ных с дру ги ми се мей ны ми син-
д ро ма ми эти ге ны не вы яв ля ют ся. Кро ме ге нов BRCA1 
и BRCA2, по-ви ди мо му, су ще ст ву ют и дру гие ге ны, 
му та ции в ко то рых так же уча ст ву ют в ге не зе этих но во-
об ра зо ва ний. 

Од ним из на и бо лее рас про ст ра нен ных син д ро мов 
на след ст вен но го ра ка ор га нов жен ской ре про дук тив ной 
си с те мы яв ля ет ся син д ром Lynch 2. Вы яв лен ряд му та ций 
ге нов, свя зан ных с этим син д ро мом, ко то рые в нор ме 
ис прав ля ют по лом ки ДНК — hMLH 1 и hMLH 2. 

Оп ре де ле на груп па му та ций ге на-су прес со ра р53, 
рас по ло жен но го в ко рот ком пле че хро мо со мы 17, име ю-
щих от но ше ние к фор ми ро ва нию пред рас по ло жен но с ти 
к РОЖРС, в ча ст но с ти, при пе ре хо де аде но мы в аде но кар-
ци но му в тка нях тол стой киш ки, мо лоч ной же ле зы, яич-
ни ков, лег ких. Это му ге ну в на сто я щее вре мя от во дит ся 
важ ная роль в ин дук ции и про грес сии опу хо ле во го рос та 
ра ка мо лоч ной же ле зы. В нор ме ген-су прес сор р53 уча ст-
ву ет в ре гу ля ции кле точ но го апоп то за. Му та ция ге на р53 
ре ги с т ри ру ет ся прак ти че с ки во всех ви дах опу хо лей. Этот 
ген стал од ним из пер вых ге нов, ут ра та нор маль ной функ-
ции ко то ро го об на ру же на при на след ст вен ном он ко син д-
ро ме Ли-Фра у ме ни. 

По лу че ны ин те рес ные дан ные о по ли мор физ ме 
ге на, рас по ло жен но го на ко рот ком пле че хро мо со мы 10, 
ко ди ру ю ще го фер мент ци то хро ма Р450с17a. Этот фер-
мент в нор ме по тен ци и ру ет дей ст вие клю че вых ка та ли-
за то ров сте ро и до ге не за, в ча ст но с ти, 17a-ги д ро кси ла зы 
и 17,20-ли а зы. Он име ет два ал ле ля, один из ко то рых 
обус лов ли ва ет по вы шен ную ско рость про цес сов транс-
крип ции. Го мо зи гот ное но си тель ст во дан но го ал ле ля 
свя за но с бо лее ран ним на ступ ле ни ем ме нар хе, уси ле-
ни ем ме та бо лиз ма сте ро и дов и уве ли че ни ем ри с ка воз-
ник но ве ния ра ка мо лоч ной же ле зы. 

Вме с те с тем дей ст вие ге нов пред рас по ло жен но с ти 
к РОЖРС в зна чи тель ной ме ре на хо дит ся под вли я ни ем 
дру гих ге нов — ге нов-мо ди фи ка то ров, по сколь ку кан це ро-
ге нез яв ля ет ся ре зуль та том вза и мо дей ст вия мно гих ге нов, 
в ко то ром он ко ге нам и ге нам-су прес со рам от во дит ся глав-
ная роль. Дру гие ге ны, в том чис ле и ге ны де ток си ка ции, 
иг ра ют роль мо ди фи ка то ров функ ций глав ных ге нов. 

Кли ни че с кие осо бен но с ти на след ст вен но го РОЖРС
В се рии соб ст вен ных ис сле до ва ний бы ло ус та нов-

ле но, что се мей ные фор мы РОЖРС, в ча ст но с ти рак 
яич ни ков (РЯ) и рак мо лоч ной же ле зы (РМЖ), име ют 
кли ни че с кие осо бен но с ти, от ли ча ю щие их от спо ра ди-
че с ких форм этих но во об ра зо ва ний. 

Кон сти ту ци о наль ной осо бен но с тью жен щин, на след-
ст вен но пред рас по ло жен ных к раз ви тию РЯ и РМЖ, яв ля-
ет ся бо лее ран нее по ло вое со зре ва ние (на ступ ле ние ме нар-
хе до 12 лет).

В анам не зе у боль ных на след ст вен ны ми фор ма ми 
РОЖРС до сто вер но ча ще ре ги с т ри ру ют ся эн до крин ные 
рас ст рой ст ва (са хар ный ди а бет, кли мак те ри че с кий син д-
ром), вос па ли тель ные и дис пла с ти че с кие про цес сы 
в ор га нах ре про дук тив ной си с те мы (диф фуз ные и уз ло-
вые фор мы ма с то па тии, эн до ме т ри оз, вос па ли тель ные 
за бо ле ва ния ор га нов ма ло го та за).

Се мей ные фор мы РЯ и РМЖ воз ни ка ют в бо лее ран-
нем воз ра с те: РЯ — в сред нем в 48,5±2.6 лет (спо ра ди че-
с кие, в 58,3±3.2 лет); РМЖ — в сред нем в 45,0±2,8 лет 
(спо ра ди че с кие в 50,9±1,9 лет).

При се мей ном РЯ и РМЖ ча с то на блю да ет ся би ла те-
раль ный пер вич но-мно же ст вен ный про цесс и бо лее ог ра-
ни чен ная рас про ст ра нен ность опу хо ле во го про цес са при 
той же ста дии. 

Об щая вы жи ва е мость боль ных се мей ны ми фор ма ми 
РЯ и РМЖ яв ля ет ся до сто вер но луч шей по срав не нию 
вы жи ва е мо с тью боль ных спо ра ди че с ки ми фор ма ми этих 
но во об ра зо ва ний не за ви си мо от ста дии и при ме нен ных 
ме то дов ле че ния: 
● 5-лет няя вы жи ва е мость при РЯ — 44% про тив 16% 
со от вет ст вен но; при РМЖ — 100% про тив 68,8% боль-
ных со от вет ст вен но;
● 10-лет няя вы жи ва е мость при РМЖ со став ля ет 90,0% 
про тив 36,4% боль ных со от вет ст вен но;
● 15-лет няя вы жи ва е мость при РМЖ со став ля ет 83,3% 
про тив 21,8% боль ных со от вет ст вен но.

На ми ус та нов ле но, что вы жи ва е мость боль ных се мей-
ны ми фор ма ми РЯ и РМЖ, мен ст ру и ро вав ших ко вре ме ни 
кли ни че с ко го про яв ле ния за бо ле ва ния, яв ля ет ся зна чи тель-
но луч шей по срав не нию с та ко вой у боль ных, на хо див-
ших ся к это му вре ме ни в пост ме но па у зе. При спо ра ди че с-
ком РЯ от ме ча ет ся об рат ная тен ден ция — вы жи ва е мость 
боль ных, мен ст ру и ро вав ших ко вре ме ни кли ни че с ко го 
де бю та за бо ле ва ния, зна чи тель но ни же по срав не нию 
с те ми, кто на хо дил ся в пост ме но па у зе. Ве ро ят но, со хра-
нен ная мен ст ру аль ная функ ция иг ра ет зна чи мую роль 
в под дер жа нии про ти во опу хо ле во го го мео ста за. 

Со вре мен ные прин ци пы и воз мож но с ти ран ней 
ди а гно с ти ки и про фи лак ти ки се мей но го РОЖРС
В он ко ло гии по ня тие «про фи лак ти ка» рас сма т ри ва ет-

ся в трех ас пек тах: пер вич ная, вто рич ная и тре тич ная.
● Пер вич ная про фи лак ти ка — ком плекс ме ро при я-

тий, на прав лен ных на лик ви да цию фак то ров, спо соб ст-
ву ю щих раз ви тию ра ка. В свя зи с тем, что мно гие эк зо-
ген ные фак то ры, свя зан ные с не бла го по луч ной эко ло ги-
че с кой об ста нов кой, ус т ра нить прак ти че с ки не воз мож-
но, го во рить о воз мож но с тях пер вич ной про фи лак ти ки 
в на сто я щее вре мя не це ле со об раз но, хо тя и в этом от но-
ше нии су ще ст ву ют не ко то рые пер спек ти вы.

● Вто рич ная про фи лак ти ка — ком плекс ме ро при я-
тий, на прав лен ных на сни же ние ри с ка и вы яв ле ние ра ка 
в на чаль ных ста ди ях. Стра те гия вто рич ной про фи лак ти-
ки он ко ло ги че с ких за бо ле ва ний стро ит ся на при ме не нии 
спе ци фи че с ких оз до ро ви тель ных мер, на прав лен ных на 
по вы ше ние ес те ст вен ной ре зи с тент но с ти ор га низ ма. 
От каз от ку ре ния, со блю де ние ди е ты, спо соб ст ву ю щей 
умень ше нию ри с ка, до бав ление ми к ро эле мен тов в пи щу, 
кор рек ция гор мо наль но го дис ба лан са, са на ция оча гов 
вос па ле ния, до б ро ка че ст вен ных опу хо лей и пред ра ко-
вых за бо ле ва ний мо гут иг рать свою роль на лю бой ста-
дии кан це ро ге не за.

● Тре тич ная про фи лак ти ка — ком плекс ме ро при я-
тий, на прав лен ных на ста би ли за цию опу хо ле во го про-
цес са у ра ди каль но ле чен ных боль ных.
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Сле ду ет от ме тить, что к на сто я ще му вре ме ни все 
еще не со зда на да же те о ре ти че с кая мо дель об щей си с те-
мы ран ней ди а гно с ти ки и про фи лак ти ки он ко ло ги че с-
ких за бо ле ва ний, не смо т ря на все уси лия эпи де ми о ло-
гов, кли ни ци с тов и ор га ни за то ров здра во о хра не ния. В то 
же вре мя уже чет ко раз ра бо та ны ор га ни за ци он но-ме то-
ди че с кие прин ци пы си с те мы ран ней ди а гно с ти ки и про-
фи лак ти ки на след ст вен ных форм ра ка имен но на при ме-
ре се мей но го РОЖРС. Эта си с те ма долж на стро ить ся на 
про ве де нии по этап ных ме ро при я тий, вклю чая: 

1) вы яв ле ние сре ди на се ле ния се мей, отя го щен ных 
РОЖРС и их ре ги с т ра цию; 

2) иден ти фи ка цию сре ди них лиц с на след ст вен ным 
он ко ло ги че с ким ри с ком;

3) спе ци а ли зи ро ван ный кли ни че с кий мо ни то ринг 
за со сто я ни ем здо ро вья лиц с на след ст вен ной де тер ми-
на ци ей он ко ло ги че с ко го ри с ка. 

Пер вый этап вклю ча ет ком плекс ор га ни за ци он ных 
мер, на прав лен ных к тому, чтобы привлечь семьи, отяго-
щенные РОЖРС, к генетическому консультированию.  
В ка че ст ве по ка за ний для этого сле ду ет ис поль зо вать 
из ве ст ные кли ни ко-ге не а ло ги че с кие при зна ки на след ст-
вен но го РОЖРС, в ча ст но с ти: 
● отя го щен ный се мей ный анам нез (на ли чие двух и бо лее 
род ст вен ниц, по ра жен ных РОЖРС лю бой ло ка ли за ции);
● вер ти каль ный вид пе ре да чи за бо ле ва ния в се мье (мать-
дочь);
● на ли чие в се мье боль ных с пер вич но-мно же ст вен ны-
ми опу хо ля ми, вклю чая дву сто рон нее по ра же ние пар-
ных ор га нов;
● на ли чие в се мье лиц, за бо лев ших в мо ло дом воз ра с-
те — до 40 лет;
● на ли чие в се мье боль ных с не о быч но бла го при ят ным 
те че ни ем за бо ле ва ния, да же при за пу щен ных ста ди ях;
● на ли чие в се мье при зна ков на след ст вен ных син д ро мов 
Гард не ра, Пейт ца-Егер са, не во ид ба заль нок ле точ ной 
кар ци но мы и др.

Иден ти фи ка ция лиц с на след ст вен ной де тер ми на-
ци ей пред рас по ло же ния к РОЖРС ре аль но мо жет осу-
ще ств лять ся толь ко на уров не спе ци а ли зи ро ван но го 
ге не ти че с ко го кон суль ти ро ва ния. Имен но на этом уров-
не мо жет быть ус та нов лен пра виль ный ге не ти че с кий 
ди а гноз, оп ре де лен до сто вер ный ге не ти че с кий про гноз, 
а так же стро го со блю де ны эти че с кие и пси хо ло ги че с кие 
нор мы со об ще ния кон суль ти ру е мым о на след ст вен ном 
ри с ке раз ви тия ра ка.

Ус та нов ле ние ге не ти че с ко го ди а гно за ос но вы ва ет ся на 
при ме не нии кли ни ко-ге не а ло ги че с ко го и син д ро мо ло ги че-
с ко го ме то дов. Уточ не ние ге не ти че с ко го ди а гно за осу ще-
ств ля ет ся с по мо щью мо ле ку ляр но-ге не ти че с ких ме то дов. 
С этой це лью оп рав дан ным под хо дом яв ля ет ся вы яв ле ние 
му та ций 185delAG (BRCA1), 5382insC (BRCA1), 2080delA 
(BRCA1), 4154delA (BRCA1) и 6174delT (BRCA2), му та-
ций в ге нах hMLH 1 и hMLH 2, а так же дру гих из ве ст ных 
ген ных му та ций, име ю щих от но ше ние к на след ст вен но му 
пред рас по ло же нию к РОЖРС. 

Ге не ти че с кий про гноз яв ля ет ся ос но вой для вы бо-
ра ин ди ви ду аль ной так ти ки и ал го рит ма по сле ду ю ще го 
кли ни че с ко го мо ни то рин га. Ос нов ны ми кри те ри я ми 

от бо ра лиц для про фи лак ти че с ко го мо ни то рин га яв ля-
ют ся: 
1) со от вет ст вие се мей ной си ту а ции про яв ле ни ям из ве ст-
ных син д ро мов на след ст вен но го РОЖРС;
2) 1-я и 2-я сте пень род ст ва с по ра жен ны ми ра ком чле-
на ми се мьи; 
3) но си тель ст во ге нов пред рас по ло же ния к РОЖРС 
(аб со лют ное по ка за ние); 
4) воз раст жен щин (18–55 лет).

Спе ци а ли зи ро ван ный кли ни че с кий мо ни то ринг 
на прав лен на ран нюю ди а гно с ти ку ра ка у лиц с ге не ти-
че с ки де тер ми ни ро ван ным ри с ком и его пре ду преж де-
ние. На этом эта пе сле ду ет ис поль зо вать весь ар се нал 
со вре мен ных ди а гно с ти че с ких и ле чеб но-оз до ро ви тель-
ных ме ро при я тий, в ча ст но с ти:
1) на и бо лее до сто вер ные ме то ды вы яв ле ния опу хо ле вой 
и пре до пу хо ле вой па то ло гии жен ской ре про дук тив ной 
си с те мы: фи зи каль ное ис сле до ва ние ор га нов ма ло го та за 
и мо лоч ных же лез; оп ре де ле ние опу хо ле вых мар ке ров; 
мам мо гра фию; ком пью тер ную то мо гра фию; ядер но-маг-
нит ный ре зо нанс; по зи трон но-эмис си он ную то мо гра фию; 
транс аб до ми наль ную и транс ва ги наль ную со но гра фию 
с допп ле ро ме т ри ей кро во то ка;
2) ре ко мен да ции по ре а ли за ции ре про дук тив ной функ-
ции;
3) со блю де ние ди е ты, спо соб ст ву ю щей умень ше нию 
ри с ка (Аме ри кан ским ра ко вым об ще ст вом бы ло пред ло-
же но шесть ос нов ных прин ци пов пи та ния, со блю де ние 
ко то рых да ет ре аль ный про ти во ра ко вый эф фект: умень-
ше ние по треб ле ния вы со ко ка ло рий ной пи щи; умень ше-
ние по треб ле ния жи ра; вклю че ние в еже днев ный пи ще-
вой ра ци он раз лич ных ово щей и фрук тов; по треб ле ние 
пи щи, обо га щен ной клет чат кой (цель ные зер на зла ко вых, 
ово щи, фрук ты); ог ра ни че ние по треб ле ния ал ко голь ных 
на пит ков; ог ра ни че ние по треб ле ния коп че ной и ни т рит-
со дер жа щей пи щи.); 
4) кор рек цию гор мо наль но го про фи ля. 

За да чи, свя зан ные с раз ра бот кой но вых тех но ло гий 
ран ней ди а гно с ти ки и про фи лак ти ки РОЖРС, се го дня при-
об ре та ют пер во сте пен ное зна че ние во всем ми ре. В на сто-
я щее вре мя оп ре де ле ны че ты ре глав ных стра те ги че с ких 
ас пек та:
1) раз ра бот ка скри нин го вых про грамм с ис поль зо ва ни ем 
мо ле ку ляр но-ге не ти че с ких ме то дов;
2) раз ра бот ка по ка за ний к вы пол не нию про фи лак ти че с-
ких хи рур ги че с ких вме ша тельств (оо фо рэк то мия и ма с-
тэк то мия);
3) раз ра бот ка по ка за ний для ис поль зо ва ния ле кар ст вен ных 
пре па ра тов, в ча ст но с ти, ораль ных кон тра цеп ти вов, аго ни с-
тов го над ных ре ли зинг-гор мо нов, ан ти ок си дан тов и др.;
4) раз ра бот ка ме то дов ген ной те ра пии.

Что же ка са ет ся ны неш не го со сто я ния про бле мы, то, 
к со жа ле нию, при хо дит ся кон ста ти ро вать, что с по мо щью 
кли ни че с ко го об сле до ва ния ор га нов жен ской ре про дук-
тив ной си с те мы РЯ, на при мер, уда ет ся вы явить толь ко 
в 15% слу ча ев. 

Та кие ме то ды, как КТ, ЯМР, по зи трон но-эмис си он ная 
то мо гра фия поз во ля ют с вы со кой точ но с тью оп ре де лить 
объ ем и рас про ст ра нен ность опу хо ле во го про цес са, 
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оце нить эф фек тив ность про во ди мой те ра пии и вы явить 
ре ци див опу хо ли, од на ко эти ме то ды не при ем ле мы для 
про ве де ния скри нин га из-за сво ей до ро го виз ны. 

На и бо лее при ем ле мым ме то дом яв ля ет ся лишь 
со но гра фия, од на ко и дан ный ме тод, яв ля ясь вы со ко-
чув ст ви тель ным и спе ци фич ным, поз во ля ет ус та но вить 
на ли чие ра ка яич ни ков I ста дии толь ко в 1,5–2% всех 
на блю де ний.

К со жа ле нию, по ка не най ден иде аль ный опу хо ле вый 
мар кер для ди а гно с ти ки ни РЯ, ни РМЖ, ни РЭ. На и бо лее 
изу чен ным яв ля ет ся ан ти ген гли ко про те и но вой струк ту-
ры Ca-125, ло ка ли зо ван ный на по верх но с ти эпи те ли аль-
ных но во об ра зо ва ний яич ни ков, од на ко оп ре де ле ние его 
уров ня поз во ля ет ди а гно с ти ро вать I ста дию ра ка яич ни-
ков толь ко в 50% слу ча ев.

Хи рур ги че с кие ме то ды про фи лак ти ки РОЖРС 
у но си тель ниц па то ло ги че с ких ге нов так же не обес пе чи-
ва ют на деж ной га ран тии. Так, Tobacman J.K. еще в 1982 
г. со об щил о раз ви тии кан це ро ма то за брю ши ны, не от ли-
ча ю ще го ся по ги с то ло ги че с кой струк ту ре от ра ка яич ни-
ков, выявленного в сред нем че рез 5 лет по сле вы пол нен-
ной про фи лак ти че с кой оо фо рэк то мии у 11% боль ных, 
от не сен ных к груп пе на след ст вен но го ри с ка раз ви тия 
РЯ. Ис сле до ва те ли еще не при шли к еди но му мне нию по 
по во ду то го, в ка ком воз ра с те не об хо ди мо вы пол нять 
про фи лак ти че с кую оо фо рэк то мию, так как РЯ ред ко раз-
ви ва ет ся в воз ра с те до 45 лет (11 на 100 000 жен щин 
в груп пе ри с ка), а риск раз ви тия ос лож не ний, свя зан ных 
с по ст ка с т ра ци он ным син д ро мом, мо жет пре вы шать 
риск раз ви тия ра ка. 

Дли тель ная за ме с ти тель ная те ра пия гор мо наль ны ми 
пре па ра та ми, по мне нию не ко то рых ав то ров, ве дет к уве-
ли че нию ри с ка раз ви тия РМЖ, осо бен но у но си тель ниц 
па то ло ги че с ко го ге на BRCA1. Дру гие ав то ры счи та ют, что 
не пре рыв ная те ра пия эс т ро ге на ми и про ге с ти на ми, на обо-
рот, рез ко сни жа ет риск раз ви тия по втор но го ра ка мо лоч-
ной же ле зы у па ци ен ток, уже имев ших его в анам не зе. 

В на сто я щее вре мя на и бо лее яс ной пред став ля ет ся 
си с те ма про фи лак ти ки в от но ше нии на след ст вен но обус-
лов лен ных опу хо лей яич ни ков. Она вклю ча ет в се бя:
1) фор ми ро ва ние групп ри с ка;
2) на зна че ние та ким па ци ент кам ораль ных кон тра цеп-
ти вов по до сти же нии ими по ло во го со зре ва ния, вплоть 
до пла ни ру е мо го за ча тия;
3) пол но цен ную лак та цию, по окон ча нии ко то рой вновь 
на зна чаются ораль ные кон тра цеп ти вы;
4) по до сти же нии воз ра с та 35 лет и вы пол не нии де то-
род ной функ ции про фи лак ти че с кую оо фо рэк то мию 
с по сле ду ю щим на зна че ни ем за ме с ти тель ной гор мо-
наль ной те ра пии.

Си с те ма же про фи лак ти ки РМЖ в от но ше нии но си-
тель ниц па то ло ги че с ких ге нов вклю ча ет в се бя:
1) про фи лак ти ку в ви де ре а ли зо ван ной ре про дук тив ной 
функ ции и ди е ты с по ни жен ным со дер жа ни ем жи ров 
жи вот но го про ис хож де ния;
2) скри нинг: кли ни че с кое об сле до ва ние мо лоч ных 
же лез; оп ре де ле ние уров ня опу хо ле вых мар ке ров; мам-
мо гра фию и дру гие ука зан ные вы ше ме то ды;

3) про фи лак ти че с кую ма с тэк то мию;
4) кор рек цию на ру ше ний гор мо наль но го го мео ста за. 

В на сто я щее вре мя до ка за но, что но си тель ст во ге нов 
на след ст вен ной пред рас по ло жен но с ти к РОЖРС не 
яв ля ет ся фа таль ной не из беж но с тью раз ви тия опу хо ли. 
Оп ре де лен ные ди а гно с ти че с кие и ле чеб но-про фи лак ти-
че с кие ме ры мо гут обес пе чить как вы яв ле ние опу хо лей 
в ран них ста ди ях и ус пех в ле че нии, так и пре ду преж де-
ние их раз ви тия. 

Мо ле ку ляр но-ге не ти че с кие ме то ды су ще ст вен но 
уве ли чи ли шан сы пре дик тив но го те с ти ро ва ния на на ли-
чие на след ст вен ной пред рас по ло жен но с ти к РОЖРС. 
Для этих це лей уже раз ра бо та ны и от но си тель но де ше-
вые скри нин го вые ме то ды ДНК-ди а гно с ти ки, и бо лее 
слож ные и до ро го сто я щие ме то ды уточ ня ю щей ДНК-ди-
а гно с ти ки (тест пря мо го сек ве ни ро ва ния всех ко ди ру ю-
щих по сле до ва тель но с тей ге нов в со че та нии с ме то дом 
де тек ции му та ции по ано маль но му бел ко во му про дук ту 
ге на). Весь ма пер спек тив ным для этих це лей пред став-
ля ет ся ис поль зо ва ние ме то да би о чи пов, поз во ля ю ще го 
опе ра тив но, в те че ние не сколь ких ми нут про ве с ти те с-
ти ро ва ние всех из ве ст ных му та ций этих ге нов.

Се го дня по явил ся ме тод фар ма ко ло ги че с кой ком пен-
са ции не ко то рых ген ных де фек тов, пред рас по ла га ю щих 
к раз ви тию РОЖРС. Так, оте че ст вен ной фар ма цев ти че с-
кой ком па ни ей «Ми рак с Би о Фар ма» (ны не «Иль мик с-
Групп») со здан не гор мо наль ный про дукт рас ти тель но го 
про ис хож де ния — пре па рат ПРО МИ САН®, об ла да ю щий 
эф фек тив но с тью ле кар ст вен но го сред ст ва и бе зо пас но с-
тью би о ло ги че с ки ак тив ной до бав ки (БАД). Ос нов ны ми 
дей ст ву ю щи ми ком по нен та ми пре па ра та яв ля ют ся ве ще-
ст ва при род но го про ис хож де ния: со дер жа щий ся в ово щах 
се мей ст ва кре с то ц вет ных пи ще вой ин дол — ин дол 3 кар-
би нол (I3C) — и на и бо лее ак тив ный из ка те хи нов зе ле но го 
чая — эпи гал ло ка те хин-3-гал лат (EGCG). В экс пе ри мен-
таль ных, кли ни че с ких и ши ро ко мас штаб ных эпи де ми о ло-
ги че с ких ис сле до ва ни ях про ти во опу хо ле вая ак тив ность 
ПРО МИ СА На® по ка за на в от но ше нии опу хо ле вых и пре-
до пу хо ле вых за бо ле ва ний ор га нов жен ской ре про дук тив-
ной си с те мы. Со зда ние пре па рата ПРО МИ САН® от кры ло 
но вые воз мож но с ти для пер вич ной, вто рич ной и тре тич-
ной про фи лак ти ки на след ст вен но го РОЖРС. 

За да ча пер вич ной про фи лак ти ки РОЖРС се го дня 
мо жет ре шать ся и в от но ше нии бу ду щих по ко ле ний отя го-
щен ных се мей. Чле нам та ких се мей, пла ни ру ю щим 
по том ст во, мо жет быть пред ло же но ис поль зо ва ние вспо-
мо га тель ных ре про дук тив ных тех но ло гий с пре им план та-
ци он ной ге не ти че с кой ди а гно с ти кой но си тель ст ва из ве-
ст ных му та ций, от вет ст вен ных за на след ст вен ное пред-
рас по ло же ние к РОЖРС. 

Ус пеш ное ре ше ние за дач ран ней ди а гно с ти ки эф фек-
тив ного ле че ни я и про фи лак ти ки на след ст вен ных форм 
РОЖРС ста нет воз мож ным при ус ло вии со зда ния ор га ни-
зованной си с те мы вы яв ле ния и ре ги с т ра ции сре ди на се-
ле ния се мей, отя го щен ных эти ми заболеваниями, и ока за-
ния им вы со коква ли фи ци ро ван ной ме ди цин ской по мо щи 
с ис поль зо ва ни ем все го комплекса ди а гно с ти че с ких 
и ле чеб но-про фи лак ти че с ких ме то дик.  
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