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Под  наследственным раком молочной железы 
(РМЖ) понимаем рак, развившийся у больной:

а) из онкологически отягощённой семьи, относя-
щейся к одному из клинико-генетических синдромов: 
наследственного РМЖ, наследственного РМЖ / рака 
яичников (РЯ), Линча II, Ли – Фраумени.

или
б) являющейся носителем мутации высокопене-

трантного гена (генов), ответственного за  развитие 
РМЖ: BRCA1, BRCA2, TP53, CHEK2.

Заключение о наследственном характере рака мо-
лочной железы даёт сертифицированный специалист 
по клинической генетике.

ДНК-диагностика выполняется сертифицирован-
ной лабораторией по молекулярно-генетической ди-
агностике.

Тактика лечения наследственного РМЖ основы-
вается на анализе общепринятых для РМЖ характе-
ристик: возраста, соматического состояния, репродук-
тивного статуса, распространённости опухоли, её 
молекулярно-биологического портрета, пожеланий 
пациентки. Особенностью тактики является возмож-
ность проведения одновременных мер по профилак-
тике второго рака. В  частности, при  планировании 

хирургического лечения следует иметь ввиду, что, 
чем больше оставляется железистой ткани, тем больше 
вероятность развития второй опухоли как в ипсилате-
ральной, так и в контралатеральной молочной железе. 
Отказ от органосохраняющей операции в пользу ма-
стэктомии на стороне болезни и выполнение контра-
латеральной профилактической мастэктомии снижа-
ет вероятность развития второго РМЖ на  90–100 % 
(19-24).

Двусторонняя мастэктомия может выполняться 
как с одномоментной реконструкцией, так и без неё. 
В первом случае возможно выполнение как коже-со-
храняющей мастэктомии (сосково-ареолярный ком-
плекс удаляется), так и  подкожной мастэктомии 
(то есть, с сохранением ареолы и соска, 25). В связи 
с убедительными доказательствами высокой эффек-
тивности профилактической мастэктомии, данный 
вид операций включён в ряд национальных и между-
народных рекомендаций (26-28).

Пациентки, которым не выполнена профилакти-
ческая контралатеральная мастэктомия, имеют повы-
шенный риск развития второго РМЖ, в  том числе 
и в относительно ранних возрастных группах, что сни-
жает возможности раннего выявления болезни с по-

Таблица 1. Мутации генов предрасположенности и вероятности развития РМЖ.

Мутация гена
Относительный риск возник-
новения РМЖ (относительно 

общей популяции) 
Вероятность развития РМЖ

Вероятность развития второго 
РМЖ

BRCA1 14–331 65 %1 63–20 %2

BRCA2 9,9–191 45 %1 63–17 %2

ATM (КЗМ*) 3,203

BLM
6,284
5,15

BRIP1 2,0–7,76

CDH1 42 % (к 80 годам) 7

CHEK2 (КЗМ*)
гомозиготная

3,253
4,048

101,348
28 % – 44 % 9,10

LKB1 13,911 29 %11

NBS1 (КЗМ*) 3,103

MLH1 3,4112 18,6 %12

PALB2
5–913
21,403

33 % – 58 %13

PTEN 25,414 85.2 %14 29 % (за 10 лет) 15

RECQL
33,516
5–1617

TP53 10 518 45 %18

Примечание: * КЗМ – Клинически значимая мутация
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мощью маммографического скрининга. Женщинам, 
относящимся к семьям с перечисленными выше син-
дромами (п. 1. a), либо являющимся носителями му-
тации гена, ответственного за развитие РМЖ (п. 1. b), 
может быть предложена программа профилактическо-
го обследования. В возрасте от 25 до 50 лет – УЗИ мо-
лочных желёз 1 раз в 6 месяцев, при наличии техниче-
ской возможности – 1 раз в год МРТ-маммография. 
После 50 лет – маммография 1 раз в год.

Обширные профилактические операции могут 
быть непереносимы по  соматическому состоянию 
или  по  психологической неготовности пациентки. 
Целесообразно в беседе с пациенткой подробно осве-
щать возможные варианты тактики лечения и профи-

лактики. Лечение больных наследственным РМЖ 
направлено на  решение следующих задач: 1) непо-
средственное лечение имеющегося заболевания 
(РМЖ), 2) профилактика второго РМЖ, 3) профилак-
тика РЯ (при мутациях генов BRCA1 и BRCA2). Реше-
ние второй и  третьей задач может осуществляться 
одновременно с  проведением лечения первичного 
заболевания или быть отсрочено.

Разработанной лекарственной профилактики вто-
рого РМЖ при наследственной форме болезни не су-
ществует, однако, у  больных наследственным РМЖ 
с РЭ+ и / или РП+ статусом опухоли может быть пред-
ложено продление адъювантной гормонотерапии 
до 10 лет.
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