
NGS в онкологии: 
возможности ОМС-
анализа 



ОнкоАтлас 
пионер NGS-диагностики в  
онкологии

Нас выбирают▪ Научно-производственная компания, 
ведущая разработки с 2012г. 

▪ Первыми вывели на рынок 
зарегистрированные тест-системы для 
секвенирования нового поколения (NGS) .

▪ Признанный центр компетенций в 
онкологии: международный уровень 
подтвержден научными публикациями и 
участием в международных консорциумах.



Нозология Рекомендовано 

рак молочной 
железы

пациенток, имеющих личный/наследственный анамнез, у которых 
не выявлены частые наследственные мутации BRCA1 и BRCA2, 
следует направлять на […] NGS 

рак 
предстательной 
железы

тестирование опухоли на наличие соматических мутаций в генах 
HRR  методом NGS рекомендуется для всех пациентов с 
метастатическим РПЖ 

рак яичников рекомендовано молекулярно-генетическое исследование 
мутаций в генах BRCA1 и BRCA2 (метод не уточняется)

рак 
поджелудочной 
железы

определение герминальных и/или соматических мутаций BRCA1 
и 2 целесообразно для всех пациентов (метод не уточняется)

NGS для анализа BRCA1/2 вошел в клинические 
рекомендации
NGS для анализа мутаций в генах BRCA1/2 предусмотрен Программой государственных гарантий c 2020 

года 
и во многих регионах включен в тарифы ОМС



▪  Прочтение всей последовательности гена 
    – выявление даже редких мутации и их 
однозначное определение

▪ Десятки генов и тысячи мутаций “в одной 
пробирке” 

    – максимальная информативность без 
увеличения стоимости

▪ Многократное прочтение отдельных молекул 
    – исключительная чувствительность

NGS (Next Generation Sequencing) 
– технология будущего



Роль NGS в BRCA тестировании РМЖ  
Для рака молочной железы NGS выявляет до 2 
раз больше носителей мутаций в сравнении с 

ПЦР
«У пациентов с РМЖ частота повторяющихся 

вариантов составила 6,7%, при двухстороннем 
РМЖ (ДРМЖ) — 13,5%»

«При анализе кодирующей последовательности 
генов BRCA1/2 … Частота редких вариантов при 

РМЖ составила 11,1%, при ДРМЖ — 26,5%»

Строганова А.М., Поспехова Н.И., Головина Д.А. и др. Анализ результатов 
многолетнего массового скрининга мутаций в генах BRCA1/2 у больных с различными 

типами злокачественных новообразований. РМЖ. Медицинское обозрение. 2022



Чем так хорош NGS?



Тестировать всех?

Walton A. Taylor, MD, President of the American Society of Breast 
Surgeons

- Генетическое тестирование должно быть доступно всем 
пациентам с РМЖ

- Тем кто ранее делал тестирование и получал отрицательный 
результат, имеет смысл его повторить в расширенном 

формате



Тестировать всех?

Yang S, Axilbund JE, O’Leary E, et al. Underdiagnosis of hereditary breast and ovarian cancer in Medicare patients: Genetic testing criteria miss the mark. Ann Surg Oncol. 2018;

Частота патогенных мутаций 
мало зависела от показаний к 
генетическому тестированию, 
особенно при мульти-генном 

тестировании



Рекомендации по МГИ для РМЖ 

BRCA



Кого нужно тестировать?





Распространенность BRCA1/2 мутации выше у пациентов с 
семейным анамнезом рака молочной железы или яичников

В целом среди пациентов с семейным анамнезом рака молочной железы или яичников 
распространенность BRCAm составляет 24%

12

Распространенность BRCA1/2m в популяции с семейным анамнезом рака молочной железы или 
яичников

•BRCAm = мутация BRCA; РМЖ51+  = рак молочной железы в возрасте ≥51 года; РМЖ51-= рак молочной железы в возрасте <51 года
•Kast et al., J Med Genet 2016; 53:465-471
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≥3 женщины 
с РМЖ51+

≥2 женщины с РМЖ, 
из них ≥1 с РМЖ51+

≥2 женщины с 
РЯ

≥1 женщины с РМЖ, 
и ≥1 женщины с РЯ



Влияние других факторов на частоту встречаемости 
мутаций генов BRCA1/2

•Собственные данные лаборатории  молекулярной биологии МГОБ 62 
•Исследования лейкоцитов перифкрической крови, проводились методом ПЦР с определением 8 наиболее часто встречающихся мутации в 
славянской популяции

Обследовано 513 женщин с РМЖ или РМЖ/РЯ с возможной наследственной предрасположенностью



Риск развития рака молочной железы у носителей мутаций BRCA1 и 
BRCA2

BRCA1 BRCA2   

Возраст BRCA1 mut BRCA2 mut Популяция в 
целом

50 лет 50% 28% 2%
70 лет 75% 64% 9,7%

Easton DF, Ford D, Bishop T, and the Breast Cancer Linkage Consortium, 1995. Am J Hum Gen 56:265-271.
Easton DF, et al., and the Breast Cancer Linkage Consortium, 1999. JNCI 91:1310-1319.
Ford D, Easton DF, Stratton M, Narod S, et al., 1998,  Am J Hum Genetics 62:676-689.

Struewing JP, Harge P, Wacholder W, et al.  NEJM, 1997.  336(20):1401-1408.
Ford D, Easton  DG,  Bishop T, Narod S, 1994.  Lancet 343:692-695.



Герминальные и соматические мутации
Соматическая 

мутация  
Герминативная 

мутация 
Соматические мутации, при условии нормальных 

генов BRCA1/2, унаследованных от родителей
Герминальные мутации генов BRCA1/2 

(унаследованные от родителя)

Все клетки имеют две нормальные 
копии генов BRCA1/2

Все клетки имеют одну мутантную и 
одну нормальную копию BRCA1/2
(потеря функции  одного аллеля гена 

BRCA1/2)

Соматическая мутация в 
опухолевой клетке, приводящая к 

потере функции одного аллеля гена 
BRCA1/2

Соматическая мутация  
Соматическая мутация приводит к 
потере функции второй копии гена 

BRCA1/2 в некоторых клетках 
(потеря функции обоих аллелей гена 

BRCA1/2)

   

Второе событие в клетке 
приводит к потере  функции 
обоих аллелей гена BRCA1/2

Большинство клеток теряют функции одного аллеля гена 
BRCA1/2. Некоторые клетки теряют функции обоих 

аллелей. Именно они становятся родоначальниками 
опухоли

Большинство клеток остаются нормальными. 
Некоторые клетки теряют функции обоих аллелей 

гена BRCA. Именно они становятся 
родоначальниками опухоли

1. Wu et al. Gene Therapy 2017;24,601–609; 2. Castro E et al. Asian J Androl. 2012;14:409–414



Доступность NGS по 
ОМС

▪ На сегодня тестирование доступно во всех 
регионах!
• Отправка по сети cancergenome.ru
• Тестирование в ведущей 

региональной лаборатории – ФИЦ 
ФТМ

▪ В 2020 году был введен тариф на 
NGS-исследование BRCA1/2 в 
Москве



 Подходы к BRCA-тестированию при РМЖ:
материалы, методы и выявляемые мутации

цельная кровь
+

методы выявления 
частых мутаций
(например, ПЦР)

Частые 
герминальные

Редкие 
герминальные

Соматические

цельная кровь
+

высокопроизводительное 
секвенирование 

(NGS)

гистологический блок с 
опухолевой тканью

+
высокопроизводительно

е секвенирование 
(NGS)

~60%

~35%

~5%

Все возможные выявляемые 
мутации – 100%

Brian T.J. Hennessy et al. J Clin Oncol 28:3570-3576.
Ramūnas Janavičius. EPMA Journal (2010) 1:397–412

В настоящее время для РМЖ достаточным является определение герминальных мутаций 
(оптимально – методом высокопроизводительного секвенирования)











Молекулярная диагностика методом NGS

Рак молочной железы BRCA1 BRCA2 PIK3CAFFPE

Рак яичника BRCA1 BRCA2 

Рак предстательной железы BRCA1 BRCA2 ATM CHEK2 PALB2

Рак поджелудочной железы BRCA1 BRCA2 PALB2

Меланома кожи BRAF NRAS c-KIT

Рак прямой/ободочной кишки KRAS NRAS BRAF MSI

Рак лёгкого BRAF EGFR



Что делать с результатами?

Патогенные варианты могут влиять на три типа клинических решений:

- Скрининг и профилактика: раннее начало, МРТ вместо маммографии и УЗИ

- Объем хирургического лечения: одно-/двух-сторонняя мастэктомия

- Лекарственная терапия: препараты платины и PARP-ингибиторы (Олапариб, 
Талазопариб)

Важно учитывать клинические особенности, в том числе семейный анамнез

Не забывайте спросить генетика, если чего-то 
не хватает или непонятно!



Как направить материал 
на тестирование

Заполнить форму 057/у, вписать все 
необходимые маркеры, 
указать метод NGS 

Приложить документы:
   1. копию паспорта (страницы 2-3)
   2. копию страницы паспорта с регистрацией
   3. копию СНИЛС
   4. копию полиса ОМС
   

2024



Секвенирование в лаборатории без секвенатора









Результаты будут 
доступны в Личном 
кабинете
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Чат-бот интерпретатор биологических событий
• Два режима:

• Автоматическая интерпретация

• Спросить о генетике



Чат-бот интерпретатор 
биологических 
событий

• Два режима:

• Автоматическая 
интерпретация

• Спросить у генетика



Чат-бот интерпретатор биологических 
событий
• Два режима:

• Автоматическая 
интерпретация

• Спросить у генетика



Благодарю за 
внимание 


